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RESUMO

A Ictiose Lamelar (IL) é uma genodermatose rara, pertencente ao grupo das ictioses
congénitas autossOmicas recessivas (ICAR) decorrente de uma falha no cromossomo
14q11 causando defeito na transglutaminase-1 (TGM1). Este relato teve como
objetivo descrever as caracteristicas clinicas da Ictiose Lamelar e seus impactos na
vida de uma paciente do interior do nordeste brasileiro. Paciente, 27 anos, com
diagndstico de Ictiose Lamelar, compareceu ao ambulatério de dermatologia da
Universidade Federal do Piaui. Na anamnese foi relatado quadro de prurido intenso
h& cerca de trés meses, associado a descamagao acentuada, dor, sangramentos
cutdneos e ressecamento ocular, oral e genital. A paciente afirmou que a
sintomatologia piorou apds abandono do tratamento hd 5 anos. O tratamento
proposto foi a associacdo da acitretina com emolientes e orientacdes quanto a
importancia do uso de métodos contraceptivos e do seguimento clinico com a
realizacdo dos exames laboratoriais e acompanhamento periédico. O caso enfatiza a
relevancia da ampliacdo do conhecimento acerca da Ictiose Lamelar e a necessidade
de uma abordagem multiprofissional visando a melhoria da qualidade de vida e a
minimizag¢do das complica¢des decorrentes da doenga.

Descritores: Ictiose Lamelar; Doenga Dermatoldgica; Relatos de Casos.



ABSTRACT

Lamellar Ichthyosis (LI) is a rare genodermatosis, belonging to the group of
autosomal recessive congenital ichthyoses (ARCI), resulting from a failure on
chromosome 14ql1 causing a defect in transglutaminase-1 (TGM1). This case report
aimed to describe the clinical characteristics of Lamellar Ichthyosis and its impacts
on the life of a patient from the interior of northeastern Brazil. A 27-year-old patient,
diagnosed with Lamellar Ichthyosis, attended the dermatology outpatient clinic at
the Federal University of Piaui. During the anamnesis, she reported intense pruritus
for about three months, associated with marked desquamation, pain, cutaneous
bleeding, and dryness of the eyes, mouth, and genital area. The patient stated that
the symptoms worsened after discontinuing treatment five years ago. The proposed
treatment was the combination of acitretin with emollients and guidance on the
importance of using contraceptive methods and clinical follow-up with laboratory
tests and regular monitoring. The case emphasizes the relevance of expanding
knowledge about Lamellar Ichthyosis and the need for a multidisciplinary approach
aimed at improving quality of life and minimizing complications arising from the
disease.

Keywords: Ichthyosis, Lamellar; Skin Diseases; Case Reports.
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1INTRODUCAO

As ictioses constituem um grupo heterogéneo de genodermatoses, resultantes
de uma desordem no processo de queratinizagdo da epiderme. Essa desordem pode
ser herdada ou adquirida, culminando em uma diferenciagio anormal dos
queratindcitos e na formacdo defeituosa da barreira epidérmica superficial. A
disfungdo dessa camada cutdnea provoca um aumento na perda de &gua
transepidérmica, além de desencadear processos inflamatérios. A cornificacdo
desordenada é clinicamente caracterizada por descamagdo cutanea, variando em
graus de espessamento, prurido, hipoidrose e eritema. [1] Um histopatolégico da
pele afetada pode corroborar com os achados, conforme ilustrado na figura 1.

A Ictiose Lamelar (IL) foi relatada pela primeira vez em 1966 por Frost e Van
Scott, juntamente com a eritrodermia ictiosiforme congénita nao bolhosa. Trata-se de
uma condicdo rara, de expressdo varidvel, envolvendo uma mutacdo no gene
transglutaminase (TGM1) no cromossomo 14, havendo, porém, relato da existéncia
de outros genes mutados. A mutagdo desse gene na area de codificagao para Argl41
e Argl42 promove desestabilizacdo de proteinas, tornando suscetivel a degradagao
proteolitica. [2,3]

Estima-se que a prevaléncia global da ictiose lamelar varie entre 1 a cada
300.000 nascidos vivos, afetando igualmente homens e mulheres, uma vez que segue
um padrdo de heranga autossdmica recessiva.[4] Nos Estados Unidos, a incidéncia é
de aproximadamente 6,7 em 100.000 para todos os tipos moderados a graves de
ictiose. [5] Na Franga, a prevaléncia de todas as formas de ictiose congénita é de 13,3
por milhdo de habitantes, sendo a ictiose lamelar responsavel por cerca de 4,5 por
milhdo. [6] No Brasil, ndo ha dados epidemiolégicos populacionais robustos, sendo a
estimativa de frequéncia baseada em referéncias internacionais.

Ectrépio, alopecia, unhas espessas e maior suscetibilidade a infec¢des de pele
sdo frequentemente observados em todas as formas de ictiose. Prurido intenso e
fragilidade da pele também sdao queixas comuns. A doenca também pode causar
limitagcbes funcionais, como restricdo nos movimentos articulares e risco de
superaquecimento. As formas sindromicas de ictiose podem envolver manifestagdes

sistémicas, que variam desde condi¢Oes atdpicas até doencgas neuroldgicas graves.
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Tanto os sintomas na pele quanto os sinais extracutaneos geram forte impacto
psicossocial nos pacientes e em seus familiares. [7]

Nesse sentido, esse estudo objetiva relatar um caso clinico de Ictiose Lamelar
em uma paciente adulta nordestina, sem histérico familiar e sem consanguinidade
parental, avaliada no ambulatério de dermatologia da Universidade Federal do

Piaui, Campus Senador Helvidio Nunes de Barros (UFPI-CSHNB), em Picos-PI.

Figura 1: Fragmento de pele do flanco direito de paciente de 6 anos de idade com IL
evidenciando epiderme espessada com papilomatose de padrao psoriasiforme,
acantose, estrato granuloso presente e acentuada hiperqueratose compacta, além de
derme papilar com leve infiltrado perivascular linfocitario (HE, 100 x).

Fonte: Matsuno CA, Santana LOB, Simis DRC, Barbo M de LP, Vieira MW. Ictiose
lamelar: um relato de caso. Revista da Faculdade de Ciéncias Médicas de Sorocaba,
2014.
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2 RELATO DE CASO

Paciente do género feminino, 27 anos, negra, profissional doméstica
comparece ao ambulatério de dermatologia da Universidade Federal do Piaui (UFPI)
para atendimento médico.

Na anamnese foi relatado queixa de prurido intenso iniciado ha 3 meses.
Menciona também que, no ultimo més, houve intensificagdo do prurido associado a
descamacdo intensa, dor e sangramento em corpo e pés apds lesOes nas areas
afetadas, além de ressecamento conjuntival e de mucosas (oral e genital) que pioram
a noite e com exposi¢ao a luz solar. Afirma ter o diagnodstico de Ictiose Lamelar
desde a infancia e ter realizado tratamento com acitretina (Neotigason®), o qual
resultou em interna¢des hospitalares devido aos efeitos colaterais da medica¢do nao
sabendo informar mais detalhes. Atualmente, reitera nao realizar o tratamento ha 5
anos fazendo apenas uso de 6leo mineral sem melhora da sintomatologia. Afirma
pais ndo consanguineos, ter nascido de parto normal a termo, sem intercorréncias e
que, no seu primeiro més de vida, sua avé notou descamacdo por toda sua pele
associada a prurido aparente. Relata também que desde a infancia sofre com a
presenca de sangramentos nas regides em que o prurido é mais intenso, episédios
esses que trouxeram dificuldades na aceitagdo, no enfrentamento e na adaptacdo a
doenca em sua vida cotidiana. Nega histéria familiar associada. Nega comorbidades.

Ao exame fisico, foi observado presenca de queilite cronica secundéria a
xerose (figura 2), descamagdo lamelar disseminada (figura 3 e figura 4),
hiperlinearidade palmar (figura 5a), liquenificagdo em dorso da mao (figura 5b) e
hiperlinearidade, liquenificacdo e fissuras em regidao plantar (figura 6). Nao havia
outras altera¢Oes dignas de nota. A paciente recebeu tratamento com vaselina sélida
para o quadro sintomdtico atual e foram solicitados exames laboratoriais
complementares (hemograma com contagem de plaquetas, leucograma, ureia,
creatinina, TGO, TGP, lipidograma e B-hCG) para avaliagdo da condicao sistémica
da paciente.

Ap6s 20 dias, a paciente retorna para consulta ambulatorial com relato de
piora do quadro referindo intensificacio do prurido devido ao aumento da

temperatura local da regido onde reside. Apds avaliagdo dos exames solicitados
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dentro do padrao de normalidade e com B-hCG negativo, foi realizada a conduta de
iniciar o tratamento com acitretina (Neotigason®) associada ao uso de emolientes,
principalmente apdés o banho e de lagrima artificial. Somado a isso, orientagdes
quanto a importancia ao retorno, ao uso de métodos contraceptivos, a realizacao
mensal do teste de gravidez e dos exames laboratoriais com fins de
acompanhamento da terapéutica, além de acompanhamento com oftalmologista e
psicossocial. No entanto, devido ao ndo retorno da paciente as consultas

programadas, foi perdido o seguimento clinico.

Figura 2: Labios com ressecamento importante levando a um aspecto fissurado além
de hiperpigmentacdo perioral, mais acentuada nas comissuras labiais e regido
infralabial, associada a queilite cronica secundaria a xerose.

ST

\

Fonte: Proprio autor.

Figura 3: A) Descamacdo lamelar em dorso e membros superiores. B) Descamagao
lamelar em térax e abdome.

Fonte: Proprio autor.



Figura 4: Descamacao lamelar em membros inferiores.

PN

Fonte: Proprio autor.

Figura 5: A) Hiperlinearidade palmar. B) liquenificacdo em dorso da mao.

Fonte: Proprio autor.
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Figura 6: Hiperlinearidade, liquenificagdo e fissuras em regiao plantar.

Fonte: Proprio autor.

18



19

3 DISCUSSAO

O caso descrito apresenta-se de forma atipica, pois, ainda que a ictiose lamelar
seja uma doenca de heranca autossdmica recessiva, estando assim, frequentemente
relacionada a existéncia de consanguinidade parental, tal fator nao foi identificado
no presente relato. Ademais, é notéria a escassez de publicagdes de casos clinicos
semelhantes na literatura, sobretudo no contexto do Nordeste brasileiro, onde os
dados epidemioldgicos sao limitados, o que reforca a relevancia clinica desta
presente discussao.

As ictioses compreendem distirbios dermatolégicos de queratinizagdo e
cornificagdo caracterizados pela pele escamosa e eritematosa com acometimento
generalizado. [1,8] As caracteristicas dermatoldgicas corroboram com a origem do
nome da doenca, do grego Ichthys, que significa peixe. [9] Sdo doencgas consideradas
raras e que podem se manifestar ao nascimento ou no inicio da vida, como a nossa
paciente em questdo. [1,10]

Segundo Zaenglein, [7] “as ictioses sao o produto de muta¢des em mais de 50
genes que afetam proteinas de diversas fungdes, englobando proteinas estruturais,
proteinas de reparo de DNA e enzimas de biossintese de colesterol.” Essas altera¢oes
genéticas ocasionam defeitos da barreira cutinea que aumentam a perda de dgua
transepidérmica e favorecem uma hiperproliferacdo compensatodria. [7,10] Essas
alteragdes na barreira epidérmica superior (camada mais externa da pele),
prejudicam as fung¢des naturais desse 6rgao como na defesa contra lesdes quimicas e
bioldgicas ao limitar a absor¢ao de dgua e nutrientes, além de interferir no processo
de perda de dgua da pele para o ambiente favorecendo dessecacdo. [1]

As ictioses podem ser divididas em adquiridas ou hereditarias, sendo a
maioria pertencente ao segundo grupo. As formas adquiridas das ictioses podem ser
causadas por diversos fatores como doencas autoimunes, neoplasias, déficits
nutricionais, distirbios enddcrinos, doengas infecciosas e secundaria ao uso de
determinados medicamentos. [1] Em virtude da auséncia de uma classificacao e
terminologia internacionalmente aceitas, foi realizada, em 2009, a Primeira
Conferéncia de Consenso sobre Ictiose. Nessa ocasiao, foram estabelecidos dois
grupos: a ictiose hereditaria ndo sindrOmica, cuja manifestagdo clinica se limita

apenas a pele, como a ictiose vulgar, a ictiose recessiva ligada ao cromossomo X, as
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ictioses congénitas autossOmicas recessivas (ICAR), as ictioses queratinopéticas,
entre outras e as formas sindromicas, com sintomas extracutaneos, como a Sindrome
CHILD, a Doenca de Refsum, a Sindrome de Sjogren-Larsson, a Sindrome de
Netherton e outros agravos. [12,13]

As ICAR compreendem um grupo diverso fenotipico e geneticamente de
afeccOes raras da queratinizagdo da pele agrupadas em subtipos: eritrodermia
ictiosiforme congénita ndo bolhosa, ictiose arlequim e ictiose lamelar. [14,15] Os
pacientes acometidos manifestam escamas espessas generalizadas pelo corpo
associada a eritema, dor e prurido intenso. [16] Além de outros sinais e sintomas
adicionais como: hiperlinearidade palmoplantar, alopecia fibrosante, contraturas
digitais, hiperceratose subungueal, onicogrifose, ceratodermia palmoplantar difusa,
ceratose pilar, hipoacusia, infecgdes recorrentes, hipoidrose com intolerancia ao calor
e pele malcheirosa. [8,11,16] Também estdo relacionadas a complicagdes oculares
como ectropio, lagoftalmo, xeroftalmia, erosdes frequentes da cérnea e ceratite,
quadros estes que podem favorecer deficiéncias visuais. [11]

Na literatura, foram relatados 12 genes associados as ICAR:
transglutaminase-1 (TGM1), ALOX12B, ALOXE3, CERS3, CYP4F22, PNPLAL,
NIPAL4/ichthyin, ABCA12, SDR9C7, SLC27A4, SULT2B1 e LIPN. A muta¢ao no
gene TGM1 é considerada a principal causa de desenvolvimento das ICAR. A
maioria desses genes estdao envolvidos na producao de w-O-acilceramidas (acilCer),
um lipidio essencial na formacao da barreira da pele. [17,18,19] Ainda que as
variantes genéticas responsdveis pelo surgimento das ICAR estejam bem
assimiladas, o meio pelo qual essas mutagdes se expressam nas modifica¢Oes
fenotipicas ainda requer estudos para esclarecimento. [20]

A Ictiose Lamelar representa um dos principais fendtipos cutdneos dos
subtipos das ICAR e é considerada a segunda manifestacdo mais grave, atrds apenas
da ictiose arlequim. [2,18] Mutagoes no gene TGM-1 estdo presentes em 70 a 86% dos
casos de IL. [17,18] Este gene codifica a enzima transglutaminase-1, responsavel por
fazer ligagOes cruzadas de proteinas para constituir o envelope celular cornificado.
[10] Alteragdes no cromossomo 14qll do gene TGM-1 foi percebido em metade dos
pacientes com IL e cerca de 5% dos pacientes apresentaram uma mutagdo no gene

CYP4F22 localizado no cromossomo 19p13.12. [21]
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A IL é uma genodermatose caracterizada por placas distribuidas por todo o
corpo no formato de escamas espessas marrom-escuras associadas a prurido,
eritema, inflamacao, dor, hiperqueratose, xerodermia, descamacao da pele, formacao
de fissuras na pele e até alopecia cicatricial com acometimento principalmente na
periferia do couro cabeludo devido a rigidez da pele. [2,21,22] E, frequentemente,
pelo excesso de escamas (descamacgdo), os pacientes apresentam intolerancia ao calor,
devido a obstrugao dos ductos sudoriparos; xeroftalmia, pela obstru¢ao dos ductos
lacrimais; e perda eventualmente irreversivel da audigao, pelo bloqueio do canal
auditivo. [1,21] O perfil da nossa paciente se encaixa na maioria dessa descrigao,
excetuando a alopecia cicatricial e a perda da audicao.

Além disso, a IL pode favorecer o desenvolvimento de depressao e
comprometer a qualidade de vida, uma vez que as manifesta¢des cutaneas graves -
principalmente em regides expostas do corpo - instituem no paciente sentimentos de
vergonha e timidez, além de favorecerem problemas de autoestima, isolamento
social e discriminagao. [2,22] Assim como Abeni [11] relata, “o prurido intenso —
sintoma mais comum em pacientes com IL (+ 80% dos casos) - esta fortemente
associado a uma pior qualidade de vida”, a qual foi observado e relatado pela
paciente. Dessa forma, a IL possui um grande impacto psicossocial nos pacientes e
em seus familiares, ndo s6 pela desfiguracdo do paciente como também pelos altos
custos financeiros necessdrios para realizar o tratamento, [10,11] motivo este que
resultou no abandono do tratamento da paciente em questao. Ademais, também esta
associada a outras manifesta¢des oculares - principalmente em casos graves - como
eclabio, ectrépio, ceratite de exposicdo secunddria ao ectrépio, megalocérnea
unilateral, nervos corneanos aumentados, blefarite, auséncia de glandulas
meibomianas, triquiase e madarose. [22,23]

Essencialmente, o diagndstico da Ictiose Lamelar é baseado em caracteristicas
clinicas e o dermatologista é o especialista mais indicado. [11,15] Além disso, é
importante obter uma histéria familiar detalhada envolvendo questionamentos
sobre consanguinidade parental, a qual foi descartada neste relato e, além da
avaliacdo da pele, realizar um exame fisico completo. [1] Apesar de desafiador, é
necessario um diagnéstico preciso para predizer o progndstico do quadro, iniciar e

potencializar tratamentos conforme necessidade, estabelecer consultas de
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acompanhamento no tempo adequado e fornecer um planejamento familiar
mediante diagnéstico pré-natal e aconselhamento genético - quando for o caso - visto
que hé a possibilidade de transmissao aos filhos. [1]

O teste genético ou molecular - que cobre um painel dos genes relacionados as
ictioses - é considerado o de escolha, visto que em até 90% dos casos podem ser
encontradas mutagdes genéticas, porém devido sua baixa disponibilidade nao é
realizado com frequéncia. [10,11,17] Preferivelmente, testes genéticos multiplos
devem ser realizados, mas um tnico gene ABCA12 também pode ser uma opcao em
um ambiente de recursos limitados. [24]

No ano de 2019, um estudo de Coorte avaliou, por meio de um novo método
diagndstico ndo invasivo, os parametros biomecanicos da pele de pacientes com
ictiose lamelar diagnosticados clinicamente. Avaliaram a distensibilidade da pele, a
hidratacdo e o indice de melanina, sendo referido que houve uma diminui¢do
significativa na hidratagdo e um aumento no indice de melanina nas placas de
ictiose. Concluiram, entdo, que este novo dispositivo, apesar de necessitar de mais
estudos para a aplicabilidade em ambientes clinicos, poderd ser adequado para a
avaliagdo da pele de pacientes com ictiose em resposta a tratamentos médicos. [25]

No periodo pré-natal pode ser realizada a ultrassonografia tridimensional
quando houver suspeita de ICAR grave, principalmente a ictiose arlequim, e o
diagndstico serd estabelecido quando houver particulas densas flutuantes no liquido
amnio6tico ("sinal do floco de neve”), um indicio de eliminacao anormal de
cornedcitos. [17] A bidpsia de pele fetal e a observacdo por microscopia eletronica
durante o ultimo trimestre gestacional também podem ser tteis no diagndstico de IL.
[17] Ainda, ap6s o nascimento, pode ser realizado a bidpsia da pele com andlise
histopatoldgica que deve evidenciar uma epiderme espessada com papilomatose de
padrdao psoriasiforme, acantose, estrato granuloso e acentuada hiperqueratose
compacta, além de derme papilar com leve infiltrado perivascular linfocitario. [25]

O tratamento da IL, atualmente, é sintomético e objetiva melhorar a qualidade
de vida dos pacientes, entretanto, nao é baseado na patogénese da doenga, visto que
é uma doenga incuravel. [1,17] Assim, requer uma associacao de diferentes terapias
incluindo medidas nao farmacolégicas como banhos frequentes, umidificacdo do

ambiente e 0 uso de cremes hidratantes didrios, além de medidas farmacoldgicas
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como agentes ceratoliticos de base (como o 4cido latico). [7] Produtos como
retinoides orais, andlogos da vitamina D, corticosteroides e inibidores da
calcineurina também podem ser utilizados. [17,21]

O uso de emolientes topicos é essencial, pois tem como objetivo restaurar a
funcdo da barreira epidérmica e favorecer a descamacao da pele espessada,
contribuindo para uma melhora visivel da aparéncia cutanea e reducdo de sintomas
como rigidez e prurido. Aqueles considerados custo-beneficio incluem o petrolato e
a parafina, entretanto os pacientes tém preferéncia por cremes emolientes com menor
oleosidade como o glicerol, a ureia, o propilenoglicol e o dexpantenol. A frequéncia
de aplicacdo no corpo varia conforme cada paciente, porém a maioria precisa aplicar
ao menos duas vezes ao dia. [1]

O uso de retinoides, sistémicos ou tdépicos, sdao utilizados had décadas no
tratamento da IL e sdo considerados um recurso terapéutico indispensavel, o que
corrobora com a piora do quadro clinico da paciente, visto o abandono do
tratamento medicamentoso. Sdo derivados sintéticos da vitamina A que reduzem a
espessura da pele, corrigem a proliferacdo e diferenciacio dos queratindcitos e
auxiliam na atenuacao da inflamagao. Os retinoides topicos, principalmente
tretinoina e tazaroteno, demonstraram beneficios na reducdao das escamas e
apresentam menor risco de efeitos adversos comparado aos retinoides sistémicos,
devendo ser considerado seu uso em casos leves de IL. [1,7]

Os retinoides sistémicos, no entanto, devem ser considerados em casos
moderados a graves associados a um comprometimento funcional e/ou psicossocial.
Seus efeitos sdo dose-dependente, sendo recomendada a menor dose que alcance e
mantenha o efeito terapéutico desejado e o continuo monitoramento laboratorial,
uma vez que seu tratamento é de longo prazo e estdao associados a efeitos colaterais
desagradaveis, como queilite, xerose e irritagdo da pele, além de possivel elevagao
dos niveis séricos de triglicerideos, do colesterol, das enzimas hepaticas e da
fosfatase alcalina. A acitretina e a isotretinoina sao exemplos de retinoides
sistémicos, sendo a acitretina o tinico medicamento aprovado e disponivel no Brasil e
no SUS (Sistema Unico de Satide), sendo este o especial motivo da escolha para
nossa paciente, pois a isotretinoina é tida como a primeira linha em pacientes com

potencial reprodutivo, visto que a gravidez em pacientes em uso da acitretina s6 é
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segura 3 anos apo6s a ultima dose do farmaco. Além disso, devido ao potencial
teratogénico, € necessario que ocorra aconselhamento e uso de métodos
contraceptivos de forma adequada em ambos os casos, informagao esta enfatizada a
paciente em questdo. [1,7,14,15,26,27]

E valido ressaltar também que, em pacientes com exposicdo prolongada e em
uso de altas doses dos retinoides sistémicos, sdao relatados efeitos colaterais
musculoesqueléticos, como hiperostose e fechamento epifisdrio prematuro, sendo
recomendado a realizagdo de avaliacOes de crescimento em criangas e exames de
densitometria dssea e de acompanhamento a cada 3-5 anos em adultos. Somado a
isso, a avaliacao oftalmoldgica de rotina, o uso prolongado de colirios e a realizagdo
de massagem nas pélpebras é recomendada, pois além do aparecimento dos
sintomas oftalmolégicos originados da IL pode ocorrer o ressecamento da mucosa
induzido pelos retinoides sistémicos. [18,27]

Por fim, destaca-se a importancia da associagdo entre a universidade e os
servicos de sauide na formagdo profissional e na promocdo da assisténcia a
populacdo. Isso se deve a relevancia dos atendimentos realizados em ambientes
académicos, os quais oferecem, além de consultas gratuitas, uma alternativa viavel
para individuos que necessitam de acolhimento, cuidado qualificado, diagndsticos
complexos e precoces, e condutas terapéuticas assertivas e acessiveis. Esses servicos
também favorecem o encaminhamento 4gil para outras especialidades médicas, por
meio dos demais ambulatdrios integrados a instituicdo. Ademais, tais experiéncias
favorecem o incentivo a pesquisa sendo fundamentais para o aprimoramento

humano e técnico-cientifico dos futuros médicos. [28,29]
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4 CONCLUSAO

A Ictiose Lamelar é uma genodermatose rara de padrdao autossémico
recessivo, cuja apresentagao clinica demanda aten¢do individualizada. O caso aqui
descrito, referente a uma paciente residente no nordeste brasileiro, evidencia nao
apenas os desafios terapéuticos impostos pela doenga, mas também a escassez de
alternativas efetivas no cendrio atual.

Nesse sentido, ressalta-se a necessidade de estudos voltados ao
desenvolvimento de terapias genéticas direcionadas aos defeitos moleculares
envolvidos na patogénese da IL, a fim de estabelecer um tratamento promissor para
esses agravos. Ademais, considerando o impacto significativo na qualidade de vida e
nas relagoes interpessoais da paciente, o manejo clinico deve ser multiprofissional,
incluindo, além do acompanhamento dermatolégico, o suporte de especialidades
como oftalmologia e, sobretudo, psicologia, a fim de promover uma abordagem

integral.
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avaliacdo as cegas. Todos os metadados dos autores, como nome completo,
afiliagOes, autor correspondente e descri¢oes, devem ser preenchidos no cadastro de
cada autor, individualmente.

Requisito do ORCID iD: Para aumentar a integridade e a disseminacdo da sua
pesquisa, agora exigimos os ORCID iDs de todos os autores no momento do envio
do manuscrito.

Passos a seguir:

1. Garanta o registro ORCID: antes do envio, todos os autores contribuintes devem
se registrar para obter um ORCID iD, caso ainda ndo o tenham feito.

2. Inclua os ORCID iDs: no formulario de envio, insira os ORCID iDs de cada autor.
3. Verificacao: nosso sistema verificara a autenticidade dos ORCID iDs e a vinculacao
adequada aos perfis dos autores.

Observacao: Submissdes sem os IDs ORCID completos de todos os autores nao serao
processadas. Esta etapa € crucial para a precisdo e o reconhecimento do seu trabalho
académico.

Idioma: O inglés é o idioma oficial da BJCR . No entanto, também receberemos
artigos em portugués.

Autoria: O BJCR segue as diretrizes do Comité Internacional de Editores de Revistas
Médicas ( ICMJE ), que afirmam que, para se qualificar para autoria de um
manuscrito, os seguintes critérios devem ser observados:


https://bjcasereports.com.br/index.php/bjcr/about/submissions#authorGuidelines
https://bjcasereports.com.br/index.php/bjcr/about/submissions#authorGuidelines
https://www.icmje.org/recommendations/browse/roles-and-responsibilities/defining-the-role-of-authors-and-contributors.html

31

e Contribui¢des substanciais para a concepgao ou design do trabalho; ou a
aquisicao, andlise ou interpretacdao de dados para o trabalho; E

e Elaborar o trabalho ou revisé-lo criticamente quanto ao contetdo intelectual
importante; E
Aprovacao final da versdo a ser publicada; E

e Acordo para ser responsdvel por todos os aspectos do trabalho, garantindo
que questdes relacionadas a precisdo ou integridade de qualquer parte do
trabalho sejam adequadamente investigadas e resolvidas.

Aqueles que contribuiram para o trabalho, mas nao se qualificam para autoria,
devem ser listados na secdo de agradecimentos. Os autores sdo responsaveis por
definir os papéis de cada um no desenvolvimento do manuscrito.

Etica em pesquisa e publicacio

Todas as informacgOes referentes as condutas quanto aos aspectos éticos das
pesquisas relacionadas a estudos em humanos ou animais sdo descritas em sessdes
exclusivas na plataforma BJCR.

Formatacio de texto

Todos os manuscritos devem ser submetidos em Word. Nao existe um formato
padrdo para submissdo de manuscritos. Se o artigo for aceito, ele serd formatado
pelo departamento de edigao de texto do BJCR. Os autores devem seguir as
seguintes diretrizes:

Use uma fonte Palatino de 12 pontos para o texto.

Use itdlico para dar énfase.

Use a funcdo de numeracgao automdtica de paginas para numerar as paginas.
Nao use fung¢oes de campo.

Use paradas de tabulacdo ou outros comandos para recuos, ndo a barra de
espago.

Use a funcao de tabela, ndo planilhas, para criar tabelas.

Salve seu arquivo em formato doc. (Word 2010 ou superior).

De acordo com o modelo de artigo correspondente para cada se¢do, as seguintes
secOes devem constar em todos os tipos de manuscrito: Titulo, Lista de autores e
afiliagdes, Informagdes sobre o autor correspondente, Aprovacao do Comité de Etica
em Pesquisa (se necessario), Resumo (nao estruturado em se¢des; maximo de 200
palavras) e Palavras-chave. Recomendamos o uso de descritores em Ciéncias da
Satide (DeCS - https:/ /decs.bvsalud.org/ ) para a selecdo de palavras-chave.

Palavras-chave : Méaximo de 5 palavras-chave (separadas por ponto e virgula)
baseadas no MeSH (Medical Subject Headings) da National Library of Medicine.

Todas as figuras e tabelas devem ser incluidas no manuscrito principal.


https://bjcasereports.com.br/index.php/bjcr/HumanEthicsCommitee
https://bjcasereports.com.br/index.php/bjcr/AnimalEthicsCommitee
https://decs.bvsalud.org/
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Tabelas: Todas as tabelas devem ser numeradas em algarismos ardbicos e devem ser
sempre citadas no texto em ordem numérica consecutiva. Para cada tabela, forneca
uma legenda (titulo) explicando seus componentes.

Figuras: Todas as figuras devem ter resolu¢do minima de 300 dpi e devem ser
inseridas no corpo do texto (no arquivo de modelo).

Referéncias: As citagOes de referéncias no texto devem ser identificadas por niimeros
entre colchetes (por exemplo, [1]). A lista de referéncias deve incluir apenas
trabalhos citados no texto e que tenham sido publicados ou aceitos para publicacao.
As entradas na lista devem ser numeradas consecutivamente. Se disponiveis, inclua
sempre os DOIs como links DOI completos em sua lista de referéncias. Todas as
referéncias devem ser inseridas na lista no formato NLM.

Os autores devem seguir os seguintes estilos de referéncia para seus manuscritos
(ndo use "et al."):

Artigo de periddico (sem DOI): Costa MB, Farias IR, da Silva Monte C, Filho LIPF, de
Paula Borges D, de Oliveira RTG, Ribeiro-Junior HL, Magalhdes SMM, Pinheiro RE.
Anormalidades cromossdmicas e expressdo génica desregulada de reparo de DNA

em agricultores expostos a pesticidas. Environ Toxicol Pharmacol. 2021
fevereiro;82:103564.

Artigo de periddico (com DOI): de Oliveira RTG, Cordeiro JVA, Vitoriano BF, de
Lima Melo MM, Sampaio LR, de Paula Borges D, Magalhaes SMM, Pinheiro RE. O
eixo ERVs-TLR3-IRF estd ligado a patogénese da sindrome mielodispldsica. Med
Oncol. 2021 17 de fevereiro;38(3):27. doi: 10.1007 /s12032-021-01466-1.

Agradecimentos: Agradecimentos a pessoas, bolsas, fundos, etc. devem ser
colocados em uma secdo separada ap0s a se¢ao de referéncias.

Conflito de interesses: Qualquer conflito de interesses deve ser colocado em uma
secdo separada, apds a secao de agradecimentos. Como critério para conflito de
interesses, utilizamos o conceito relatado pelo Comité Internacional de Editores de
Revistas Médicas, que reforca que os autores devem evitar firmar acordos com
patrocinadores de estudos, tanto com fins lucrativos quanto sem fins lucrativos, que
interfiram no acesso dos autores a todos os dados do estudo ou que interfiram em
sua capacidade de analisar e interpretar os dados e de preparar e publicar
manuscritos de forma independente, quando e onde escolherem . Assim, todos os
autores devem divulgar todos os relacionamentos ou interesses que possam
influenciar ou enviesar indevidamente seu trabalho.

Financiamento: Todas as fontes de financiamento do estudo devem ser divulgadas
em uma se¢ao separada apods a segao de conflito de interesses.
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O plagio é expressamente proibido nas submissdes do BJCR. Plagio inclui copiar
texto, ideias, imagens ou dados de outra fonte, mesmo de suas préprias publicagoes,
sem dar crédito a fonte original. O BJCR reserva-se o direito de contratar um servigo
de verificagdo de pldgio caso identifique anormalidades textuais ou de dados no
manuscrito submetido.

O BJCR recomenda o uso de declaragoes, listas de verificagdo e fluxogramas para
conscientizagdo dos autores em relacdo ao desenvolvimento do seu estudo (por
exemplo, CARE , CONSORT , STARD , STREGA , PRISMA , SQUIRE , COREQ ,
ENTREQ , CHEERS e SAMPL).

Tipos de artigos
Relatos de Casos Clinicos

Os Relatos de Casos Clinicos da Revista Brasileira de Relatos de Casos oferecem uma
plataforma para a apresentacdo abrangente e informativa de casos médicos tinicos
ou notaveis. Recomendamos fortemente que todos os Relatos de Casos Clinicos
sejam acompanhados por uma revisao da literatura relacionada ao foco do estudo.
Essa revisao da literatura aprimora o contexto e a compreensao do caso relatado.

Diretrizes de submissao:

1. Estrutura: Os relatdrios de casos clinicos devem seguir o seguinte formato:

o Resumo: Um resumo conciso com no méximo 200 palavras, resumindo
os principais aspectos do caso e sua relevancia.

o Introducao: Forneca uma introduc¢do com uma breve revisao da
literatura que destaque o conhecimento existente, casos semelhantes ou
pesquisas relevantes na drea. Enfatize a lacuna ou singularidade que
seu relato de caso aborda.

o Descricao do relato de caso: Apresente uma descri¢do abrangente do
caso clinico, incluindo histérico do paciente, achados clinicos,
procedimentos diagndsticos, tratamento e resultados.

o Discussao e Conclusdo: Analise e discuta a importancia do caso, as
implicagdes clinicas e as li¢goes aprendidas. Conclua resumindo as
principais conclusoes.

o Referéncias: liste todas as fontes citadas em seu relatério de caso e
revisao de literatura usando um estilo de citagdo padronizado (por
exemplo, NLM).

2. Limite de palavras: Relatos de Casos Clinicos ndo devem exceder 1.500
palavras. No entanto, se o relatério for acompanhado de uma revisdo
bibliogréfica, o limite combinado de palavras é estendido para 3.000 palavras.


https://www.care-statement.org/checklist
http://www.consort-statement.org/
https://www.equator-network.org/reporting-guidelines/stard/
https://www.equator-network.org/reporting-guidelines/strobe-strega/
https://prisma-statement.org/PRISMAStatement/Checklist.aspx
https://www.equator-network.org/reporting-guidelines/squire/
https://www.equator-network.org/reporting-guidelines/coreq/
https://www.equator-network.org/reporting-guidelines/entreq/
https://www.equator-network.org/reporting-guidelines/cheers/
https://www.equator-network.org/2013/02/11/sampl-guidelines-for-statistical-reporting/
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3. Tabelas, Figuras e Referéncias: Nao hd limites rigidos para o numero de
tabelas, figuras ou referéncias. Os autores sdo incentivados a usar esses
elementos criteriosamente para aumentar a clareza e a relevancia de seus
relatos de caso.

4. Limites de autores: Ndo hé restricdes quanto ao nimero de autores para
relatos de casos clinicos.

Revisio da literatura:

e Recomendamos fortemente que os autores fornecam uma revisao da literatura
relacionada ao caso em questdo. Essa revisdo da literatura deve oferecer
insights sobre o contexto mais amplo, pesquisas existentes e estudos
relevantes relacionados ao caso relatado.

Ao aderir a essas diretrizes atualizadas, vocé pode contribuir efetivamente para a
apresentagao e compreensao de Relatos de Casos Clinicos em sua area de interesse,

enriquecendo o discurso com revisdes abrangentes de literatura, quando aplicavel.

Aviso de direitos autorais

Ao submeter um manuscrito a Revista Brasileira de Relatos de Casos (BJCR), os
autores confirmam que detém todos os direitos autorais sobre o seu trabalho. Ao
submeter, os autores concedem a BJCR o direito ndo exclusivo de primeira
publicagdo sob a Licenca Internacional Creative Commons Atribuicdao 4.0 (CC BY
4.0) , que permite uso, distribui¢ao e reproducdo irrestritos em qualquer meio, desde
que seja dado o devido crédito ao trabalho original e sua publicagdo inicial nesta

revista seja reconhecida.

Os autores que publicam nesta revista concordam com os seguintes termos:

e Licenca: Este trabalho esta licenciado sob uma Licenca Creative Commons
Atribuicao 4.0 Internacional (CC BY 4.0).

e Direitos autorais: Os autores mantém os direitos autorais de seu trabalho. Eles
ndo transferem os direitos autorais para o BJCR, mas concedem ao periédico o
direito nao exclusivo de publicar o artigo.

e Reutilizacdo e redistribuigdo: Os autores podem firmar acordos separados
para distribuicdo nao exclusiva da versdo publicada do trabalho (por
exemplo, publicagdo em um repositdrio institucional ou como um capitulo de
livro), com o devido reconhecimento da autoria e publicagdo inicial neste
periddico.
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e Autoarquivamento: Os autores tém permissao e sdao incentivados a
compartilhar seu trabalho on-line (por exemplo, em repositorios
institucionais, sites pessoais ou redes académicas) imediatamente apds a
publicagdo, sem embargo , em conformidade com a politica de acesso aberto
do BJCR.
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