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Displasia Ectodérmica: relato de caso

Ectodermal Dysplasia: case report
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RESUMO

A displasia ectodérmica (DE) compreende um grupo grande e heterogéneo de doencas hereditarias
que se caracteriza por apresentar manifestacdes clinicas relacionadas as anomalias das estruturas de origem
ectodérmica, principalmente nos cabelos, unhas, dentes e pele. Este trabalho descreve o caso clinico de um
paciente do sexo masculino de 11 anos de idade, que compareceu a clinica odontoldgica de uma instituigdo de
ensino superior de Belo Horizonte MG. A crianga apresentava-se com caracteristicas da displasia ectodérmica,
na forma hipoidrotica, e com histdria de diversos individuos afetados na familia materna. Fez-se, ainda, revisao

da literatura e discussdo da etiologia e tratamento para o caso descrito.
Descritores: Displasia ectodérmica. Anodontia. Adolescente.

INTRODUCAO

A displasia ectodérmica (DE) constitui um
complexo grupo de doencas hereditarias. Existem
mais de 150 sindromes, clinicamente distintas, em
que a DE esta presente!2. A prevaléncia na populagdo
varia de 1:10.000 a 1:100.000 nascimentos e a
proporg¢ao entre os sexos ¢ de cinco homens para uma
mulher**,

E de extrema importancia que o cirurgido-
dentista saiba identificar as principais caracteristicas
da DE, porquanto ndo sdo raros os casos de pacientes
portadores dessa sindrome que chegam a clinica
odontoldgica. Mesmo considerando que os individuos
acometidos apresentem facies caracteristica, as
manifestagdes clinicas e fisicas sdo variaveis e estao
relacionadas a heterogeneidade genética®.

O diagnéstico correto e precoce € primordial
para restabelecer as fungdes estética, mastigatoria,
fonética e psicoldgica desses pacientes, reintegrando-
0s ao convivio social.

REVISAO DA LITERATURA

As DE constituem um grupo de doengas
genéticas nas quais ocorrem diversas anomalias nas
estruturas derivadas do folheto ectodérmico*¢13, As
alteracdes mais comumente encontradas decorrem de
defeitos da epiderme e seus anexos: cabelo, dentes,
unhas, glandulas sudoriparas e sebaceas'**!>!7, Entre
as anomalias faciais encontradas citam-se: nariz em
sela, labios protrusos, orelhas mal formadas com

implantagdo obliqua, regides supraciliares salientes.
Ocorre perda de dimensao vertical de oclusdo devido a
auséncia de elementos dentarios, associada a presenca
de discretas fissuras ao redor da boca e olhos, o que
determina uma aparéncia de senilidade. A redugdo ou
auséncia da lamina dental leva os incisivos e caninos
a apresentarem forma conoide. Geralmente acometem
as duas denti¢des, ocorrendo hipoplasia de esmalte e
podendo, ou ndo, haver anodontia*®%1%,

As DE podem ser classificadas de acordo com
a producao de suor em duas formas: hidrética, em que
ha produgdo de suor, e hipoidrdtica, em que a producdo
de suor € reduzida ou ausente'®. Na forma hidrotica,
ou sindrome de Clouston, as principais alteracdes
encontradas sdo: unhas distroficas, pelos escassos
e anomalias dentarias, ndo havendo, entretanto,
comprometimento das glandulas sudoriparas e
sebaceas®’. O padrdo de heranga genética ¢ do tipo
autossomico dominante e, por isso, observa-se a
mesma frequéncia em ambos os sexo>!". Na displasia
ectodérmica hipoidrética (DEH), que ¢ a forma mais
comum, o padrdo de heranga em 95% dos casos ¢
recessivo ligado ao cromossomo X. Os 5% restantes
apresentam etiologia autossdmica dominante e
autossomica recessiva*!!-139-21,

Nos casos com heranga recessiva ligada ao
cromossomo X, os homens apresentam expressao mais
completa da sindrome. As mulheres heterozigotas,
portadoras do alelo recessivo, se apresentam
clinicamente normais ou levemente afetadas,
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fendmeno explicado pela inativagdo aleatéria de um
dos cromossomos X no inicio do periodo embrionario
(hipotese de Lyon)®!618,

Os sinais cardinais da DEH sao: hipotricose
(diminuicdo de cabelos), hipoidrose (diminui¢ao
na sudorese) e hipodontia (auséncia congénita de
alguns dentes). Algumas alteracdes estdo presentes ao
nascimento, enquanto outras so6 tornam-se evidentes
durante a infancia'.

Como consequénciadaalteragdonas glandulas
sudoriparas na DEH, observa-se a diminui¢do do
suor, provocando elevagdo da temperatura corporal,
ocorréncia de crises de hipertermia e convulsoes
febris. A pele, geralmente hiperpigmentada, torna-se
fina e desidratada, muitas vezes descamativa, podendo
ser sede de dermatites atopicas, xerodermia e placas
de liquenificagdo'.

As malformagdes dentarias encontradas com
mais frequéncia sdo anodontia completa ou parcial da
denticdo decidua e/ou permanente, podendo causar
a auséncia ou deficiéncia alveolar. As anomalias
mais frequentes ocorrem nos incisivos e caninos. O
molar ¢ o segundo dente mais afetado e apresenta
taurodontismo®?'.

Uma complica¢do comumente encontrada em
portadores da displasia ectodérmica € a rinite atrofica
que, geralmente, acomete criangas na segunda
infancia ou adolescentes; a qual se caracteriza por uma
inflamagao nasal cronica, com produgao excessiva de
secregOes fétidas devido a movimentos deficientes
dos cilios nasais'.

A displasia ectodérmica pode ser confundida,
ou fazer parte de outras sindromes como a E.E.
C (Ectrocactilia, displasia ectodérmica e fenda
palatina) e a sindrome trico-rino-falangeal que,
apesar do aspecto facial semelhante, apresenta outras
caracteristicas como falanges distais curtas nas maos,
deformidade das articulagdes Inter falangeanas e
epifises com forma conica'?%.

Por meio de estudos genéticos, foi mostrado
que cerca de 94% dos casos da doenca ocorrem
por mutagdo no gene EDA, situado no braco longo
do cromossomo X (Xql2-q13.1)!4921-24 Os genes
EDAR e EDARADD s@o associados com as formas
autossdmica dominante e autossdmica recessiva
respectivamente. Mutagdes nesses genes Sao
responsaveis por 5% dos casos de DEH".

A patogénese molecular da DEH ainda € pouco
compreendida. O gene EDA determina a produgdo
da ectodisplasina A, uma proteina necessaria ao
desenvolvimento de algumas estruturas derivadas
do ectoderma, como cabelos, dentes e glandulas
sudoriparas. Essa proteina parece ser importante em
diversas vias que envolvem interagdes ectoderma-
mesoderma, durante a embriogénese'’.

Embora 0s individuos afetados,

independentemente do tipo de heranga, possam
apresentar caracteristicas clinicas semelhantes, a
identificacdo da forma de transmissdo ¢ importante
para que possa ser feito o aconselhamento genético
a familia. O exame completo dos familiares dos
pacientes com DE e a identificag@o dos individuos que
apresentam as formas parciais da doenca na familia
s30 necessarios para se esclarecer a transmissao
genética naquele grupo®.

No manejo dos pacientes com DE deve-se
abordar as alteracOes relacionadas aos sinais cardinais
da doenca e os objetivos principais sdo: prevenir
a hipertermia, estabelecer uma boa fungdo oral e
melhorar o desenvolvimento psicossocial®.

A hipotricose deve ser tratada pelo
dermatologista com formulas e técnicas cirurgicas.
Em alguns casos pode ser sugerido o uso de perucas.
Com relacao a hipoidrose, os principais cuidados sdo
direcionados para diminuir as crises de hipertermia e
suas complicagdes, sdo indicados banhos frios, roupas
leves, pouca atividade fisica e a procura de climas
mais amenos®. O prognostico desta doenga € de
sobrevida até a idade adulta, desde que haja controle
da temperatura corporal, porém dados da literatura
mostram que 30% dos meninos morrem durante
os primeiros dois anos de vida por hiperpirexia e
infecgOes respiratdrias®.

Para o acompanhamento dos individuos
acometidos € necessario ter uma equipe
multidisciplinar composta por médicos (geneticista,
pediatra, otorrinolaringologista e dermatologista),
cirurgioes dentistas (odontopediatra, protesista e
implantodontista), fonoaudidlogos e psicélogos*®3.

O tratamento odontoldgico consiste em
movimentacdes ortodonticas, confeccdo de facetas
estéticas, proteses parciais ou totais, reconstrugdo
estética com compositos e implantes osseointegrados.
A reabilitacdo dentaria, além de melhorar as fungdes
mastigatdrias e fonéticas, resgata a autoestima
e possibilita melhor integracdo social desses
individuos*®1°,

Sugere-se que deva ser feita a colocagdo de
implantes tdo logo a crianga faga trés anos de idade,
possibilitando a finalizagdo do tratamento antes
da puberdade, ¢ um desenvolvimento funcional
e psicossocial otimo. Porém, considera-se que a
colocacao de implantes Osseo integrados na fase
de crescimento pode acarretar trauma aos germes
dos dentes permanentes, desordens na erupgdo dos
dentes e restricdes multidimensionais em relagao
crescimento craniofacial'®.

Ap6s o diagndstico da DE € essencial orientar
0s pais ou responsaveis em relagdo aos problemas
relacionados a diminui¢do dasudorese enecessidade de
monitorar o calor. Problemas otologicos, conjuntivais,
hipofisarios, respiratorios e gastrointestinais precisam
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ser investigados pelos profissionais competentes.
Ao cirurgido-dentista cabe tratar as anormalidades
dentarias, reabilitar o paciente, além de controlar a
deficiéncia da saliva e suas conseqiiéncias®.

CASO CLINICO

Paciente do sexo masculino, onze anos de
idade, foi encaminhado pelo Nucleo de Apoio a Familia
(NAF) a clinica Odontolégica do Centro Universitario
Newton Paiva, em Belo Horizonte MG. A queixa
principal, apresentada pela mae era: “Ele precisa de
tratamento mais especifico porque ndo tem alguns
dentes”, esta relatou ainda, que a crianca até dezoito
meses de idade, ndo havia tido erupcdo dentaria,
levando-a a procurar ajuda médica. Foi orientada a
buscar avaliacdo odontoldgica, sendo esta realizada
quando a crianga completou nove anos de idade. A
temperatura corpdrea aumentava mesmo durante o
repouso. A mae, quando questionada, relatou que ele
ndo transpirava. De acordo com a anamnese, o paciente

era o primeiro filho de pais ndo consanguineos, pai
saudavel e mée apresentando auséncia dos incisivos
laterais superiores ¢ dos terceiros molares superiores
e inferior do lado esquerdo, sendo classificado como
hipodontia. O mesmo paciente possui um irmao com
nove anos de idade e uma meio-irma paterna de
quinze anos, ambos sem doenga genética. A mae nega
o uso de teratdgenos durante o periodo gestacional.
Segundo relato, na familia materna hé individuos com
hipodontia em quatro geracdes consecutivas, a partir
do bisavo.

Foi realizada avaliagdo clinica do paciente
no Servigo Especial de Genética do Hospital das
Clinicas da UFMG (HC/UFMG), onde os seguintes
sinais foram identificados: pele ressecada e fina,
sobrancelhas finas, cilios rarefeitos, ponte nasal
deprimida e raiz alongada, labios grossos, oligodontia,
caninos conoides, hipotricose corporal, hipoidrose e
desenvolvimento neuropsicomotor adequado para a
idade (Figuras 1 e 2).

Figura 1 - Sobrancelhas finas, ponte nasal deprimida
e raiz alongada

Ao exame clinico intrabucal realizado na
clinica odontolégica do Centro Universitario Newton
Paiva, constatou-se a auséncia dos dentes 18, 17,
28, 27, 38, 37, 31, 41 ¢ 48. Além disso, 0s caninos e
incisivos laterais superiores e inferiores apresentavam

Figura 2 - Labios protrusos

forma conoide; o dente 42 encontrava-se mesializado
devido a auséncia do dente 41, havia mordida cruzada
dentaria do dente 26. Constatou-se, ainda, ma
higienizacao bucal (Figuras 3 e 4).

Figura 3 - Auséncias dentarias

Figura 4 — Forma conica dos incisivos laterais e caninos
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Foi solicitada radiografia panordmica para
avaliagdo dos germes dentarios dos permanentes.
Na qual, verificou-se a auséncia dos seguintes
germes dentarios: 18, 17, 28, 27, 38, 37, 31, 41 ¢
48, classificando, assim, o paciente como portador
de oligodontia. Entretanto, maxila e mandibula
apresentavam desenvolvimento normal.

O tratamento odontoldgico proposto incluiu a
adequacado do paciente, por meio de a¢des educativas
em saude bucal, com intuito de elevar a autoestima do
paciente, melhorar a higienizacao bucal, participagdo
e interesse no tratamento. A seguir, realizou-se a
colagem de um botdo na vestibular do dente 36 e na
palatina do dente 26, para colocagdo de um elastico

Figuras 5 - Protese parcial removivel inferior

O paciente tem sido avaliado a cada trés meses
para acompanhamento do descruzamento do dente
26, da denticdo irrompida e ndo irrompida e para
possiveis ajustes na protese parcial removivel, pois
ndo € necessaria sua troca nessa fase, por nao haver
alteragdes dimensionais no arco dentario inferior.

Na ultima consulta, a mae do paciente relatou
que ele estava desestimulado e negligente em alguns
aspectos do tratamento proposto, como exemplo,
deixando de usar o eldstico, uma vez que, este deveria
ser mantido, no periodo de um més, durante as vinte e
quatro horas do dia. Assim, 0o acompanhamento passou
a ser mensal. Concluido o descruzamento dentario
completo, o acompanhamento do paciente passara a
ser semestral, até que se possa realizar o tratamento
protético definitivo. Além disso, o paciente sera
acompanhado periodicamente no Servigo Especial de
Genética do HC/UFMG.

DISCUSSAO

O paciente do caso clinico descrito apresenta
caracteristicas compativeis com o diagnostico de
displasia ectodérmica hipoidrotica. Em relagdo
a etiologia, considerando-se que existe clara
transmissdo vertical no heredograma, expressao
variavel entre os afetados de ambos os sexos e

1/8, com o objetivo de descruzar a mordida, além
da confeccdo de prétese parcial removivel para
manutencdo dos espacos dentarios, até o paciente
completar a fase de crescimento e desenvolvimento
craniofacial, para posterior planejamento protético
definitivo, com confec¢do de proteses fixas ou
implante dsseo integrado.

Com a colocacgdo da protese parcial removivel
na regido anterior, restabeleceu-se a estética e a
fonética e foi eliminado o habito de interposi¢ao
lingual. Também se corrigiu o posicionamento do
dente 42, este foi vestibularizado por meio de uma
mola digital (Figuras 5 e 6).

Figuras 6 - Protese parcial removivel inferior, aspecto
final.

que as alteragdoes da pele e cabelos sdo discretas,
provavelmente seja da forma autossémica dominante.
Porém, a forma recessiva ligada ao X ndo pode ser
descartada, pois ndo ha relato de transmissdo entre
pessoas do sexo masculino. O acompanhamento
desta alteracdo envolve uma equipe multidisciplinar
composta por médicos (geneticista, dermatologista
e otorrinolaringologista), cirurgioes-dentistas
(odontopediatra, protesista e implantodontista),
fonoaudidlogos e psicodlogos, no intuito de melhorar
as condigoes fisicas, estéticas e funcionais; também,
restabelecer o estado emocional do paciente e permitir
a reintegrac@o ao convivio social, estando de acordo
com a literatura consultada*®*.

O tratamento devera ser realizado de forma
sintomatica para prevenir ou amenizar os sintomas.
Nesse caso, o paciente foi orientado ausar roupas leves,
evitar atividades fisicas extenuantes, tomar banhos
frios e ingerir liquidos frequentemente para manter
a temperatura corpdrea adequada. O mesmo, ainda,
foi encaminhado ao otorrinolaringologista para que
fossem identificadas as manifestacdes correlacionadas
que possam estar associadas a displasia ectodérmica
hipoidrotica, devido as alteragdes secretorias das
mucosas'.

O tratamento proposto ao paciente foi a
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confecgdo de protese parcial removivel inferior com
acompanhamento peridodico, a fim de ndo acarretar
dano ao crescimento craniofacial do mesmo. De
acordo com a literatura consultada, esse tratamento
seria 0 de melhor escolha, por se tratar de um paciente
em fase de crescimento*®11,

O implante 6sseo integrado seria outra opgao
de tratamento. Entretanto, existem divergéncias
na literatura quanto a idade na qual deve ser
realizado, sendo sugerido o implante ¢sseo integrado
somente quando o paciente ja tiver atingido a idade
adequada*®811,

A reabilitagdo mandibular com protese
removivel fabricada em resina acrilica torna-se dificil
devido ao crescimento mandibular e altura deficiente
do processo alveolar, o que resulta em insuficiéncias
funcionais recorrentes da protese inferior. Os implantes
devem ser colocados quando a crianga completar
trés anos de idade, finalizando o tratamento antes da
puberdade, para proporcionar um desenvolvimento
funcional e psicossocial 6timo. Contudo, descrevem-
se alguns efeitos potencialmente desfavoraveis na
utilizagdo de implantes dsseo integrados nestes
pacientes em fase de crescimento, tais como, trauma
aos germes dos dentes permanentes, desordens
na erupcdo e restricdes multidimensionais em
relagdo ao crescimento craniofacial'®. Assim, alguns
autores consideraram mais prudente a indicacdo de
implante dsseo integrado apos o término da fase de
crescimento* 6811,

O paciente, neste estudo, foi encaminhado,
também, ao dermatologista, por apresentar pele
fina e quebradica. Foi orientado ainda, a fazer um
acompanhamento psicolégico a fim de melhorar a
adaptacao social.

A avaliagdo realizada no Servigo de Genética
do HC/UFMG por geneticistas teve o objetivo de
confirmar o diagnostico. O aconselhamento genético
do paciente seréd realizado em idade apropriada, por
razdes éticas.

O prognostico do paciente relatado ¢ bom,
desde que os cuidados com a manutengdo preventiva
da saude fisica e bucal sejam mantidos.

CONSIDERACOES FINAIS

A DE ¢ uma doenga hereditaria que apresenta
alteracdes em estruturas originarias do ectoderma,
principalmente pelos, glandulas e dentes, mostrando
caracteristicas mais marcantes e predominantes
no sexo masculino, quando a heranca ¢ ligada ao
cromossomo X, enquanto na forma autossdmica
dominante o fendtipo se apresenta de forma mais leve.

O cirurgido-dentista deve estar apto a
identificar e diagnosticar as DE, para que seja
realizado correto tratamento. Para isto, € preciso que
se faca uma anamnese minuciosa e que se conhegam

as anomalias proprias desse grupo de doengas.

O tratamento odontoldgico na infincia ¢
multidisciplinar envolvendo as especialidades como
a ortodontia, a protese e a dentistica, associado as
especialidades médicas  (otorrinolaringologistas,
geneticistas e  dermatologistas), bem como
acompanhamento de fonoaudidlogo e psicologo. A
reabilitagdo com implante ésseo integrado e protese
fixa ¢ a etapa final para o término do tratamento do
caso clinico iniciado na infancia.

O controle periodico deve ser estipulado
para acompanhamento e refor¢os nas instrucdes de
manutencao da saude bucal.

ABSTRACT

Ectodermal dysplasia includes a large
and heterogeneous group of hereditary diseases
characterized by clinical manifestations related to
alterations in ectodermal structures, mainly hair,
nails, teeth, and skin. The present study describes a
clinical case of an eleven-year-old male patient that
sought out dental services at a dentistry clinic in a
higher education institution in Belo Horizonte, Brazil.
The patient presented characteristics of ectodermic
dysplasia, in hypohidrotic form, and a medical record
of a number of members of the maternal family who
had also been affected. A literature review and a
discussion concerning the etiology and treatment for
the described case was also carried out.

Uniterms: Ectodermal dysplasia.  Anodontia.
Adolescent.
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