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Resumo: A ictiose lamelar (IL) € um grupo diversificado de transtornos de queratinizagdo que sdo
transmitidos de maneira recessiva autossomica. Estima-se que afete cerca de 1 em cada 300.000
nascidos vivos. Recém-nascido (RN) de parto vaginal, boa vitalidade, sem necessidade de
reanimagcao, sexo feminino, APGAR 9 e 9, pré natal adequado, tipagem sanguinea materna O+ e
neonato B+. O capurro ndo foi possivel definir devido a alteragdo acentuada da textura da pele,
porém estabelecido 36 semanas de acordo com a data da Ultima menstruacgo. Necessitou de
suporte em UCI (unidade de cuidados intermediarios) pois, ao exame fisico, em sala de parto, RN
apresentou acentuado ressecamento em pele e mucosas, aém de fissuras em dobras,
apresentando também ectropio, eclébio e baqueteamento digital. Foi prescrito argirol 1%, aém
de dieta por sonda orogéastrica, cateterismo umbilical e curativo comfeel plus hidrocoloide.
Cuidados para a pele e colirio oftalmoldgico foram iniciados e, diante do suporte terapéutico, a
evolucdo foi satisfatéria apds transferéncia para maternidade de maior complexidade. O
reconhecimento pré-natal da doenca marca significativamente o curso da gravidez, considerando
0 ato risco perinatal e a mortalidade neonatal, esta entidade pode ser classificada como letal. A
ictiose lamelar € uma patologia diversa, desde casos mais suaves sem eritrodermia significativa
até escamas volumosas, aderentes e escuras em todo o corpo com eritrodermia. A sintomatologia
apresenta prurido ou desconforto e reducdo da mobilidade devido a rigidez da pele. Outras
manifestacdes incluem ectropio persistente, com complicacBes oculares, distrofias ungueais,
alopecia cicatricial, queratodermia pamoplantar, déficit ponderal, baixa estatura. Avancos nos
testes genéticos pré-natais permitem o sequenciamento do gene afetado e a confirmagéo do
diagndstico apds o reconhecimento de marcadores de ultrassom. O ultrassom 2D combinado com
o ultrassom 3D pode ser um método eficaz para o diagnéstico pré-natal de IL. A investigacédo da
IL deve ser integrada ao pré-natal, otimizando a preparacdo da equipe para 0 mango das
complicagdes. Além disso, a descoberta de uma nova mutagéo patogénica no gene ABCA12 pode
fornecer pistas importantes para futuras pesguisas sobre a etiologiada L.
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