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Resumo: Introducdo: a hiperqueratose epidermolitica (HE) € uma doenca rara, autossdbmica dominante,
caracterizada pela presenca de lesdes eritemato-descamativas e bolhosas que, posteriormente,
evoluem para hiperqueratose, sobretudo em areas flexurais. Descri¢do do caso: paciente nascido
de parto cesarea, devido a apresentacdo pélvica, com idade gestacional de 40 semanas + 2 dias,
aferida por ecografia de 11 semanas + 6 dias. Ao nascimento, apresentou Apgar 9/9, 3800g. Ao
exame fisico, bom estado geral, hidratado, aciandtico, ativo e reativo, com extremidades bem
perfundidas. A inspecdo da pele, foi observado lesdes, em membros inferiores e superiores e
perineo, de aspecto bolhoso e, por vezes, crostosas, com algumas areas hipocrémicas. N&o foi
encontrado nenhuma alteracdo ao exame respiratério, cardiaco e gastrointestina. A mae do
paciente realizou o pré-natal adequadamente e ndo apresentou nenhuma evidéncia de TORSCH
ou qualquer outra comorbidades. Assim, solicitou-se hemograma, proteina C reativa e VDRL,
anti-HIV, toxoplasmose 1gG e IgM e citomelovirus. Nenhum dos exames mostrou qualquer
alteracdo. Ao prosseguir com a investigagdo, descobriu-se que o pai apresentava hiperqueratose
epidermolitica. Foi, entdo, solicitada avaliacdo dermatoldgica e, apds discussdo em quipe,
chegou-se ao diagnostico presuntivo de hiperqueratose epidermolitica. O paciente recebeu alta
em bom estado geral e manteve acompanhamento dermatol6gico ambulatorial para realizacéo de
biopsia. Discussdo: a HE decorre, principalmente, de mutactes nos genes KRT1 e KRT10. O
diagnostico definitivo € realizado por biopsia, ndo sendo necessé&rio investigacdo genética. No
entanto, ela se faz importante do ponto de vista de fornecer aconselhamento adequado ao
paciente e aos familiares. Conclusdo: apesar do estudo genético declarar uma importancia
familiar, este, atualmente ndo é fundamenta para 0 manejo clinico dos pacientes, o qual consiste,
basicamente, em prevencéo de infec¢bes secundarias.
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