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RESUMO

Objetivo: Elucidar os médicos dentistas sobre o seu papel no reconhecimento, diagnostico,
tratamento e monitorizacdo das manifestagdes orais das displasias ectodérmicas nos
pacientes pediatricos, através da apresentacdo das caracteristicas fisicas gerais e craniofaciais

especificas.

Metodos: Pesquisa bibliografica de artigos cientificos na base de dados eletrénica PubMed.
Foram utilizadas palavras-chaves em combinacdo: pediatric patients, oral rehabilitation,
ectodermal dysplasia e oral manifestations. A sele¢do dos artigos foi realizada através da
aplicacdo de critérios de inclusdo e exclusdo. Foram selecionados 67 artigos para elaboracao

deste trabalho.

Topico abordado: As displasias ectodérmicas geralmente apresentam manifestacoes
orofaciais, especificamente, discrepancias esqueléticas e alteracfes dentarias. O papel do
odontopediatra na detecdo e reconhecimento destas repercussées pode ser fundamental para
o diagnostico da doenca, assim como, a reabilitacdo oral de pacientes pediatricos com esta
condicdo é de suma importadncia para que, numa fase, precoce possa existir 0
restabelecimento das funcgdes orais, mastigacdo, degluticdo e fonacdo, assim como uma

melhoria estética.

Palavras-chaves: displasia ectodérmica; manifestacGes orais; odontopediatria; paciente
pediatrico; reabilitacdo oral.
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ABSTRACT

Objectives: This work pretends to elucidate dentists about their importance in the detection,
diagnosis, treatment and monitoring of the ectodermal dysplasia oral manifestations in
pediatric patients, through the presentation of general physical and specific craniofacials

characteristics.

Methods: An extensive bibliographic research of scientific articles in the PubMed electronic
database. A combination of several keywords (pediatric patients, oral rehabilitation,
ectodermal dysplasia and oral manifestations) together with the application of different
inclusion and exlusion criteria. This resulted in a research-base of 67 articles.

Topic covered: The Ectodermal dysplasias generally present orofacial manifestations, such
as skeletal discrepancies and dental alterations. The role of a dentist in the detection and
recognition of these repercussions can therefore be fundamental in diagnosing the disease.
The oral rehabilitation of pediatric patients with this condition is extremely important at a
very early stage, contributing for the re-establishment of normal chewing, swallowing and

phonation functions, and increasing aesthetics.

Keywords: ectodermal dysplasia; oral manifestations; pediatric dentistry; pediatric patients;

oral rehabilitation.
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I.  INTRODUCAO

As Displasias Ectodérmicas (DEs) compdem um grupo heterogéneo de doencgas congénitas
raras, que resultam de disturbios genéticos durante a fase de desenvolvimento embrionario, na
qual, pelo menos duas estruturas de origem ectodérmica sdo afetadas, sendo que no minimo
uma dessas alteracdes ocorre em cabelos/pelos, dentes, unhas ou glandulas sudoriparas
(Visinoni, 2009; Visinoni et alli., 2009). Foram varias e distintas as classifica¢fes atribuidas
as DEs ao longo do tempo (Lamartine, 2003; Freire-Maia, 2002; Priolo et alli., 2000;
Clouston, 1939), assim como, sdo numerosos os tipos de DEs conhecidas (Freire-Maia et alli.,
2001 cit. in Itin, 2008) e diversas as mutacfes genéticas que lhes ddo origem (Lamartine,
2003). Existe um amplo espectro de apresentagdes clinicas para individuos afetados com esta
condicdo (Berg et alli.,, 1990 cit. in Kutkut et alli., 2015). Entre todas as manifestacdes
clinicas das DEs, algumas surgem desde muito cedo, na cavidade oral da crianca, com Vvarios
sinais e sintomas caracteristicos e representativos desta condicdo (Bergendal, 2014).
No seguimento do exposto, 0os médicos dentistas, principalmente os odontopediatras, pelo
contacto proximo que estabelecem com as criangcas desde muito cedo, ocupam um lugar
privilegiado e de suma importancia, tanto no diagnostico, como no tratamento das
manifestacOes orais desta doenca. Neste sentido, surge a necessidade de conhecer e
reconhecer as possiveis manifestacdes orofaciais desta doenca (Queiroz et alli., 2017), assim
como, os tratamentos disponiveis e mais ajustados a cada crian¢a com DE.
A elaboracdo deste trabalho de revisdo narrativa apresenta como principais objetivos:
e Elucidar os médicos dentistas sobre a importancia do reconhecimento da Displasia
Ectodérmica e das suas manifestacdes orofaciais na crianca;
e Realcar a importancia das acdes médico-dentarias preventivas, terapéuticas e de
monitorizacao, com o objetivo de melhorar a qualidade de vida destes doentes; e
e Salientar a importancia de uma decisdo clinica ajustada a cada crianca e definida por
uma equipa multidisciplinar, tendo em conta as diversas modalidades terapéuticas que
podem ser consideradas para o tratamento destas criancas.
Tendo em conta a heterogeneidade das classificacbes propostas para esta doenca e a
diversidade de tipologias de DEs com multiplas manifestacdes, entre elas manifestacGes
orofaciais, para a realizacdo deste trabalho optou-se por abordar numa perspetiva general o
estudo das DEs e de uma forma mais aprofundada, as repercussdes da doenca a nivel
orofacial, concomitantemente, com as diversas modalidades de tratamento médico-dentario

atualmente disponiveis.
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1.1 Materiais e Métodos

Para a elaboragdo do presente trabalho de revisdo narrativa foi efetuada uma pesquisa
bibliografica de artigos cientificos publicados em revistas indexadas na base de dados
eletronica PubMed entre Outubro de 2017 a Agosto de 2018. A pesquisa foi realizada
mediante a combinacdo dos seguintes termos de pesquisa: pediatric patients, oral
rehabilitation, ectodermal dysplasia e oral manifestations, associadas através do operador
booleano AND.

Dos artigos disponiveis, foi realizada uma primeira triagem baseada na leitura do titulo,
seguindo-se pela andlise do abstract e, por ultimo, pela leitura completa do artigo. Para a
selecdo dos artigos foram estipulados os seguintes critérios de inclusdo: artigos publicados
nos Gltimos 20 anos sob o formato de clinical trial, meta analysis, systematic review, clinical
study, comparative study, review, case reports, guidelines e journal article, redigidos em
lingua inglesa, portuguesa, espanhola ou francesa. Foram incluidos estudos realizados em
criangas dos dois aos dezoito anos de idade com diagndstico de displasia ectodérmica, assim
como, trabalhos relativos ao tratamento reabilitador destes pacientes quando iniciado antes
dos dezoito anos de idade. Relativamente aos critérios de exclusdo, ndo foram considerados
artigos incompletos ou ndo disponiveis gratuitamente e artigos que englobassem a reabilitacéo
dentéria de criangas portadoras de outras sindromes ou doencas adicionais a displasia
ectodérmica. De acordo com a estratégia de pesquisa elaborada obteve-se 0 numero total de
46 artigos (Anexo ).

Foram ainda adicionados 21 artigos cientificos, durante a elaboracdo do trabalho, os quais
continham informacéo considerada relevante para o seu desenvolvimento e que resultaram de
pesquisas adicionais para o aprofundamento do tema.

No total e, apds eliminacdo dos artigos que se encontravam repetidos, foram considerados 67

artigos para analise e consultados dois sites online.
1. DESENVOLVIMENTO

2.1 Displasia Ectodérmica

A terceira semana de vida intra-uterina, o embrido humano ja se encontra formado por trés
camadas de células, a partir das quais originar-se-do todos os tecidos e 6rgdos do feto: a
ectoderme, a mesoderme e a endoderme. A camada mais externa do folheto embrionario,
ectoderme, é responsavel pela origem de varias estruturas como: a epiderme e 0S Seus anexos

(cabelo/pelo e unhas), o sistema nervoso central e periférico, os epitélios sensoriais dos
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Orgdos sensoriais, 0 esmalte dentario e varias glandulas, entre as quais as sebdaceas,
sudoriparas (Freire-Maia, 2002), lacrimais, mucosas e salivares (Sholapurkar et alli., 2011 e
Ryan et alli., 2005 cit. in Triches et alli., 2017). Quando ocorrem distdrbios genéticos nesta
fase de desenvolvimento embrionario, que resultam numa estrutura ou funcdo andémala de
estruturas ectodérmicas (Thurnam, 1848 cit. in Bildik et alli., 2012) e, ocasionalmente,
estruturas derivadas da mesoderme, assiste-se a uma condi¢do designada de Displasia
Ectodérmica (Dhanrajani e Jiffy, 1998 cit. in Singh e Lele, 2008).

O termo DE compreende um grupo diversificado de desordens congénitas, que exibem
alteracbes em pelo menos duas estruturas ectodérmicas, sendo que no minimo uma dessas
alteracbes ocorre em cabelos/pelos, dentes, unhas ou glandulas sudoriparas (Freire-Maia,
1971 e 1977 cit. in Visinoni, 2009). Essas quatro estruturas classicas sdo afetadas pela
seguinte ordem decrescente de frequéncia: cabelo/pelo anormal (hipotricose) (91% dos casos),
alteracOes dentérias (80% dos casos), unhas distréficas (onicodisplasia) (75% dos casos) e
defeitos estruturais e/ou funcionais nas glandulas sudoriparas (hipohidrose ou anidrose) (42%
dos casos) (Holbrook, 1988 cit. in Gupta e Tyagi, 2011; Visinoni et alli., 2009).

Os padroes de heranca das DEs sdo variaveis, incluindo todas as formas possiveis de heranca
mendeliana (autossomica dominante (AD) ou recessiva (AR), ou heterossomica ligada ao
cromossoma X, também ela dominante (HD-X) ou recessiva (HR-X)). Além destas, a
condicdo pode ainda ocorrer de forma esporadica devido a mutacdes durante a vida intra-
uterina (NFED, 2018; Lamartine, 2003).

Vérias classificaces de DEs foram propostas ao longo do tempo. Clouston (1939), classificou
as DEs em duas formas, segundo o grau de disfuncdo das glandulas sudoriparas: forma
hidrotica (producdo de suor normal) e forma hipohidrética ou anidrética (sudorese deficiente
ou ausente, respetivamente). Mais tarde, em 1971, Freire-Maia (cit. in Freire-Maia, 2002)
estabeleceu uma classificagdo com base em critérios clinicos. Priolo et alli. sugeriram, em
2000, que as DEs fossem classificadas de acordo com atributos genéticos moleculares, por
outro lado, Lamartine propde em 2003, uma classificacdo com base na identificacdo de genes
responsaveis pelas DE.

As caracteristicas clinicas associadas a esta desordem congénita podem variar de caso para
caso, dependendo do tipo de DE manifestada (Clauss et alli., 2008). A Displasia Ectodérmica
Hipoidrdtica (DEH) representa o fenotipo mais comum de DE e caracteriza-se pela presenca
de uma triade de sinais: hipotricose, hipodontia ou anodontia e hipohidrose ou anidrose
(NFED, 2018; Zeng et alli., 2016 cit. in Ebadi et alli., 2018; Callea et alli., 2013 cit. in
Schnabl et alli., 2018; Cluzeau et alli., 2011). Esta condigdo além de ser a mais comum e mais

3
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grave (Alves et alli., 2012 cit. in Rojas e Silva, 2015; Dellavia et alli., 2008 cit. in Sclar et
alli., 2009), apresenta frequentemente, anomalias dentérias mais severas (Clarke, 1987 cit. in
Suri et alli., 2004) e em maior numero (Vasconcelos et alli., 2013 cit. in Mittal et alli., 2015).
A DEH-X, também designada como Sindrome de Chris-Siemens Touriane é a forma mais
frequente de DEH (Van der Hout et alli., 2008 cit. in Cluzeau et alli., 2011) (Anexo I1).

O diagndstico das DEs é baseado na observacdo das manifestacGes clinicas (NFED, 2018) e
no teste genético. No que diz respeito ao tratamento, este consiste basicamente na abordagem

das alteracdes clinicas manifestadas pelo paciente (Kaloustian, 2015).

2.2 ManifestacGes Orofaciais e Repercussoes

Os pacientes com DE apresentam caracteristicas orofaciais especificas (Sakai et alli., 2006 cit.
in Mello et alli., 2015), que exigem especial atencdo por parte dos profissionais de salde.
Além das alteracGes orais que sdo uma das principais caracteristicas representativas da doenca
(Bergendal, 2014), as caracteristicas faciais patognomonicas tornam os pacientes bastante
parecidos entre si (Queiroz et alli., 2017). Além disso, a queixa mais frequente, na infancia e
na adolescéncia destes pacientes, relaciona-se com a preocupacdo sobre as anomalias

dentarias e aparéncia facial (Bondarets et alli., 2002 cit. in Montanari et alli., 2012).

i.  Alteracdes craniofaciais
Segundo Saksena e Bixler (1990) (cit. in Imirzalioglu et alli., 2002), os pacientes com DE
apresentam uma reducdo simétrica generalizada do complexo craniofacial. De acordo com
Clauss et alli. (2008), as caracteristicas craniofaciais dismorficas e anomalias estruturais
Osseas estdo associadas ao fendtipo de pessoas com DE, sugerindo que a hipermineralizacédo
dos ossos craniofaciais também fazem parte do quadro clinico destes pacientes. Lesot et alli.
(2009), sugerem que a atividade osteoblastica e osteoclastica pode estar alterada nestas
criancas, originando ndo s6 defeitos de formacdo Ossea, como também, o aumento da
densidade 6ssea dos maxilares. Entre as caracteristicas faciais e deformidades do créanio, estas
criangas podem exibir: altura facial reduzida, aspeto quadrado da testa, protuberéncias
frontais, cristas supra-orbitarias proeminentes, palpebras pigmentadas e enrugadas com
inclinacdo antimongldide, orelhas proeminentes e pontiagudas, nariz curto e largo com ponte
achatada que Ihe confere uma forma de sela; asas do nariz hipoplasicas, narinas antevertidas,
arcos zigomaticos recuados ou proeminentes, o terco médio da face deprimido, hipoplésico e
concavo, filtro labial grande, labio superior saliente e delgado, labio inferior invertido e
queixo pequeno, pontiagudo e com um sulco profundo (Ruhin et alli., 2001). A pele da face
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pode apresentar-se fina, seca e macia com hiperpigmentacao das areas periorbital e perioral e
com rugas finas e lineares (Baskan et alli., 2006). Os pelos que constituem as sobrancelhas e
as pestanas podem ser escassos, mal desenvolvidos ou estarem ausentes (Neville et alli., 1995
e Levin, 1988 cit. in Bulut et alli., 2010). Qutras caracteristicas como a diminuicdo do
crescimento maxilar e mandibular, desenvolvimento deficiente das cristas alveolares
maxilares e mandibulares (Martin et alli., 2005 cit. in Artopoulou et alli., 2009) e
hipotonicidade da musculatura perioral (Asamoah el alli., 2003 cit. in Queiroz et alli., 2017),
podem ser observadas. O subdesenvolvimento dos maxilares como consequéncia da
hipodontia conduz a uma diminuicdo na quantidade de osso alveolar tanto em altura como em
largura, resultando em discrepancias esqueléticas craniofaciais presentes nestes pacientes
(Van Sickels et alli., 2010), no entanto, é importante referir que as alteracdes esqueléticas sdo
menores na mandibula em relacdo a maxila (Cronin e Oesterle, 1998 cit. in Sadashiva et alli.,
2013). Num estudo retrospetivo de 6 casos de base hospitalar, verificou-se, de acordo com as
andlises cefalométricas, que as caracteristicas dento-maxilo-faciais como, hipoplasia e
retrusdo maxilar, rotacdo anti-horario e protrusdo mandibular, eram comuns entre estes
pacientes (Nakayana et alli., 2015). Num estudo semelhante, constatou-se que 8 dos 15 casos
estudados através de analises cefalométricas de Steiner, os individuos apresentavam um perfil
classe 111 esquelético, associado a retrusdo maxilar e protrusdo mandibular, mencionando que
estes casos sdo mais evidentes em situacGes de hipodontia extensa (Yavuz et alli., 2006).
Alguns autores mencionam a presenca de uma dimensao vertical oclusal (DVO) diminuida
como consequéncia da reducdo do crescimento médio da face e da altura insuficiente dos
rebordos alveolares devido & hipodontia, resultando numa diminuicdo da altura facial inferior
(Clouston, 1929 cit. in Artopoulou et alli., 2009; Bondarets e McDonald, 2000 cit. in Suri et
alli., 2004). Os desvios craniofaciais tendem a piorar com o avanc¢o da idade em pacientes ndo
tratados (Derbanne et alli., 2010; Mortier e Wackens, 2004 cit. in Raducanu et alli., 2010), e
além da aparéncia estética desfavoravel que apresentam, verifica-se uma diminuicdo das
forgas mastigatorias, uma falta de oclusdo funcional e dificuldades na elocucéo (Fotso et alli.,
2009). Quando estas caracteristicas manifestam-se coletivamente numa crianca, a sua

aparéncia facial assemelha-se & de uma pessoa de idade avancada (Imirzalioglu et alli., 2002).

ii.  Alteragdes orais gerais
O exame intra-oral destes pacientes revela, frequentemente, xerostomia decorrente da
hipossalivacdo originada pela diminuicdo do nimero e da secrecdo das glandulas salivares,

sendo elas de origem ectodérmica (Kirtley, 2011 cit. in Triches et alli., 2017; Boj et alli.,
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1993 cit. in Valle et alli., 2004). Associado a este sinal e sintoma, verifica-se a presenca de
dificuldades na alimentacéo devido a problemas na ingestéo e mastigacdo de alimentos, a falta
de paladar e olfato, assim como, disfagia e disfonia (Yenisey et alli., 2004, Balshi e
Wolfinger, 2002 cit. in Raducanu et alli., 2010). Além disso, a hipossalivacdo pode ser
considerada um fator predisponente ao desenvolvimento de céries dentarias (Kirtley, 2011 cit.
in Triches et alli., 2017), assim como, de outras infecdes a nivel periodontal. Outras
manifestacdes orais podem incluir: profundidade vestibular reduzida, forma plana do palato
(Ruhin et alli., 2001), subdesenvolvimento das tuberosidades e dos rebordos alveolares,
gengivas atroficas (Raducanu et alli., 2010) e retrusdo dos tecidos moles como resultado da
retrusdo maxilar (Baskan et alli., 2006).

iii.  Alteracdes dentéarias

O exame oral destas criancas, demonstra uma denticdo alterada com multiplos fendtipos
(Derbanne et alli., 2010; Clauss et alli., 2008), que podem variar consoante as agenesias
dentarias, as variacBes de tamanho e forma, os defeitos dos tecidos mineralizados, assim
como, os problemas na erupcgdo dentéria (Koch et alli., 2009 cit. in Bergendal, 2014). Estas
alteracOes podem afetar tanto a denticdo decidua como a permanente (Ruhin et alli., 2001).

a. Alteracbes na erupcdo: O atraso na erupcdo dentaria € uma caracteristica oral frequente
nestes pacientes (Echeverria et alli., 2003 e Corréa et alli., 1997 cit. in Queiroz et alli., 2017,
Vallejo et alli., 2008), assim como, a ordem de erupcéo dentaria € muitas vezes diferente da
cronologia de erupcdo normal (Bondarets et alli., 2002 cit. in Bergendal, 2014). Segundo
Wright et alli. (2017), o diagnostico desta condicdo é mais frequente na idade da erupcao dos
primeiros dentes (6-9 meses), 0s quais, por estarem ausentes ndo erupcionam, ou quando
presentes erupcionam com alteracbes morfologicas. A National Foundation For Ectodermal
Dysplasias (2015) recomenda que, se uma crianga ndo apresentar nenhum dente erupcionado
até um ano de idade, deve ser avaliada a presenca desta condicdo. Outras alteracbes como a
retencdo prolongada de dentes deciduos que pode proporcionar a sua anquilose (Xavier et
alli., 2002 cit. in Queiroz et alli., 2017) e a presenca de dentes natais e neonatais (Levin, 1988
cit. in Guler et alli., 2005) também podem ser observadas nestes doentes.

b. Alteragdes de numero: A auséncia de dentes deciduos e/ou permanentes € a caracteristica
oral mais marcante e frequentemente descrita nos individuos com DE (Crawford et alli., 1991
cit. in Suri et alli., 2004). A presenca de hipodontia pode ser considerada uma caracteristica
universal entre os individuos afetados por esta sindrome (S6derholm e Kaitila, 1997 cit. in

Bildik et alli., 2012). De acordo com o nimero de dentes ausentes, as agenesias podem ser
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classificadas em hipodontia, oligodontia e anodontia (Goodman et alli., 1994 e Rushmah,
1992 cit. in Dhamo et alli., 2018; Aldred et alli., 2013). As variagdes no grau e localizacdo
das agenesias no fenotipo dentario, podem ser provocadas por fatores epigenéticos (Swinnen
et alli., 2008 cit. in Lesot et alli., 2009), ou pelas diferencas na penetrancia da mutacéo
(Mostowska et alli., 2003 cit. in Lesot et alli., 2009). Geralmente, verifica-se uma maior
frequéncia de agenesias dentarias na mandibula (Levin, 1988 cit. in Tarjan et alli., 2005). A
anodontia é uma condicdo rara, que pode ser diagnosticada logo apds o nascimento com
recurso a imagiologia quando se trata da denticdo decidua, ou aos 4 anos de idade através da
realizacdo de uma ortopantomografia relativamente aos dentes permanentes (Jorgensen, 1980
cit. in Ohno e Ohmori, 2000). De todas as manifestacGes orofaciais possiveis, as agenesias
dentarias e os seus efeitos secundarios no crescimento e desenvolvimento dos maxilares €, na
maior parte das vezes, a manifestacdo clinica mais significativa, quer para o paciente quer
para 0 médico dentista (Bergendal et alli., 1998 cit. in Bildik et alli., 2012). O crescimento
maxilofacial é afetado pela auséncia de dentes (Suri et alli., 2004). Em zonas edéntulas
verifica-se o subdesenvolvimento dos rebordos alveolares e, consequentemente, o volume
reduzido do osso alveolar (Gukes et alli., 2002 cit. in Tarjan et alli., 2005), que em contraste
com alvéolo que rodeia os dentes presentes, apresenta uma forma muito fina (Séderholm e
Kaitila, 1985 cit. in Bildik et alli., 2012) semelhante a uma lamina de faca (Bussadori et alli.,
2009 cit. in Queiroz et alli., 2017). Como o desenvolvimento 6sseo acompanha a formacao
dos gérmenes dentarios, quando estes estdo ausentes, a formacdo 6ssea encontra-se displasica
ou anormal (National Foundation For Ectodermal Dysplasias, 2015). Esta situacdo resultara
numa diminuicdo do volume 6sseo disponivel para a reabilitacdo oral (RO) com proteses
convencionais ou implantes (Guckes et alli., 2002 cit. in Van Sickels et alli., 2010). Além
disso, o crescimento dsseo reduzido como consequéncia das agenesias dentérias, pode
proporcionar problemas de deformacdo 0ssea e de suporte nos dentes presentes devido a
distorcdo no processo de reabsorcdo-aposicdo do osso (Ruhin et alli., 2001). Além das
agenesias dentarias, também podem existir dentes supranumerarios alterando o nimero de
dentes presentes (Xavier et alli., 2002 cit. in Queiroz et alli., 2017)

c. Alteracbes de tamanho e forma: Tanto os dentes deciduos como 0s permanentes
apresentam-se frequentemente, com alteracdes de forma, com um tamanho relativamente
pequeno (microdontia) e amplamente espacgados entre si (Hobkirk e Brook, 1980 cit. in Bal et
alli., 2008). Incisivos e caninos sdo 0s mais afetados pela forma conica e pontiaguda, muitas
vezes descritos como “peg-shaped” (Lexner et alli., 2007 cit. in Raducanu et alli., 2010). Em

relagcdo aos molares, o taurodontismo é frequentemente observado nestes dentes (Gros et alli.,
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2010 cit. in Rojas e Silva, 2015), principalmente em segundos molares inferiores deciduos e
pode variar entre a forma moderada a grave (Glavina et alli., 2001 cit. in de Aquino et alli.,
2012; Clauss et alli., 2008). Esta situacdo pode ocorrer, uma vez que a bainha epitelial de
Hertwing que determina o nivel do solo pulpar e, subsequentemente, o local de bifurcacdo da
raiz, € uma estrutura de origem ectodérmica (National Foundation For Ectodermal
Dysplasias, 2015). O tamanho reduzido das raizes (Kurisu e Tabata, 1997 cit. in Queiroz et
alli., 2017), assim como, a presenca de raizes posteriores piramidais e fundidas (Lexner et
alli., 2007 cit. in Al-lbrahim et alli., 2012) podem também ser observadas.

d. AlteracOes estruturais: Dentes hipoplasicos estdo frequentemente descritos na literatura
em pacientes com DE (Lexner, 2007 cit. in Al-lbrahim et alli., 2012). A espessura de esmalte
presente nos dentes destes pacientes é mais fina do que o habitual, principalmente nas regides
oclusais e incisais. Num estudo realizado por Dhamo et alli. (2018), foi observada uma
tendéncia geral no atraso da maturacdo de todos os dentes permanentes nestes pacientes. A
forma das coroas dentérias é determinada pela forma como a camada de esmalte é depositada
sobre a camada de dentina. Como o esmalte é o Unico tecido dentario de origem ectodérmica,
este tecido torna-se o principal constituinte dentario que se relaciona com as DEs. Assim
sendo, a formagdo e mineralizagdo anormal do esmalte pode influenciar a forma das coroas,
assim como, os estagios de desenvolvimento do dente podem estar alterados em resultado dos
processos de calcificacdo. O esmalte pode apresentar-se hipoplasico, hipocalcificado ou
hipomaturado, predispondo o individuo ao desenvolvimento de caries e ao aparecimento de
alteragBes na cor dentéria, concomitantemente com o elevado risco de perda de estrutura nas
pecas dentarias que oferecem a retencdo protética (National Foundation For Ectodermal
Dysplasias, 2015).

2.3 Papel do médico dentista na abordagem da crianca com Displasia Ectodérmica

O odontopediatra desempenha um papel extremamente importante no diagnostico de DE, nao
sO pelos conhecimentos que apresenta, mas também por poder ser, muitas vezes, 0 primeiro
profissional de saude a ser procurado pelos pais. Assim sendo, torna-se necessario e essencial
para este profissional, reconhecer as possiveis alteragdes a que esta condigdo esta associada
(Queiroz et alli., 2017), realizar uma boa anamnese e recorrer, sempre gque necessario, aos
exames auxiliares de diagndstico (Bluschke et alli., 2010 cit. in Rojas e Silva, 2015). Uma vez
estabelecido o diagndstico, deve ser desenvolvido um plano de tratamento adequado, em
conformidade com as necessidades da crianga e as possibilidades manifestadas pelos pais,

enumerando as possiveis alternativas e os beneficios e complicagdes associados a cada uma
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(Mishra et alli., 2013). No entanto, abordar todas as manifestagdes orofaciais resultantes desta
condicgéo, nestes pacientes, requer uma equipa multidisciplinar, da qual deve fazer parte um
odontopediatra e outros profissionais de saude com competéncias clinicas noutras areas
médicas, de forma a garantir um tratamento adequado e a atingir os melhores resultados
funcionais e estéticos (Martin et alli., 2005 e Pigno et alli., 1996 cit. in Artopoulou et alli.,
2009; Sclar et alli., 2009). Segundo Bergendal et alli. (2015), a abordagem por uma equipa
multidisciplinar apresenta beneficios adicionais no que diz respeito ao maior apoio fornecido
a crianca e aos seus responsaveis, a maior partilha de experiéncias e responsabilidades pelos
varios profissionais durante a tomada de decisbes e a maior coordenagdo durante o
planeamento e tratamento. Tratar um paciente pediatrico com DE requer, por parte do médico
dentista, conhecimento e experiéncia no que diz respeito ao crescimento e desenvolvimento
infantis, controlo comportamental, capacidade de motivar a crianga e 0s pais quanto ao uso de
proteses ou a colocacdo de implantes, assim como, monitorizar e acompanhar o

doente/tratamento a médio e a longo prazo (Nowak, 1988 cit. in Shigli et alli., 2005).

2.4 Abordagem preventivo-terapéutica da crianca com Displasia Ectodérmica

N&o existe um tratamento dentario especifico para criancas com DE (Bildik et alli., 2012),
estes pacientes devem receber, numa fase precoce, cuidados dentarios multidisciplinares, de
forma a minimizar os impactos que a condi¢do pode gerar na sua qualidade de vida ao logo do
seu crescimento (Kutkut et alli., 2015; Fraiz et alli., 2014). O tratamento dentario deve ser
individualizado, incluindo opcdes terapéuticas direcionadas as necessidades, caracteristicas e
sintomas especificos de cada doente, tendo como principal objetivo o desenvolvimento
orofacial e o restabelecimento da funcdo (mastigacdo, degluticdo e fonética) e das atividades
psicossociais (El Osta Chaiban e Chaiba, 2011 cit. in Alencar et alli., 2015; Murdock et alli.,
2005 cit. in Raducéanu et alli., 2010). Uma vez determinado o diagndstico desta condicdo,
devem ser apresentadas a crianca e respetivos responsaveis, todas as abordagens possiveis,
que podem incluir: acdes preventivas para o controlo das principais doencgas orais, avaliando
fatores de risco como higiene oral e dieta (Fraiz et alli., 2014), tratamentos restauradores,
periodontais, endoddnticos, prostodonticos, ortoddnticos e cirtrgicos (Bayat et alli., 2011 cit.
in Kutkut et alli., 2015; Dhima et alli.,, 2014; Van Sickels et alli., 2010) e a sua
monotorizacdo vitalicia. As opcOes de tratamento reabilitador podem variar desde
restauracdes diretas ou indiretas com resina composta, a coroas ou pontes ceramicas ou
metalo-ceramicas (Bergendal et alli., 1998 cit. in Bildik et alli., 2012), préteses parciais ou

totais, fixas ou removiveis, préteses sobre implantes (Anand et alli., 2005 cit. in Shigli e
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Sarkar, 2012; Bryant, 1998 cit. in Imirzalioglu et alli., 2002) e sobredentaduras (Rogoff e
Graser, 1990, Brewer e Morrow, 1980 cit. in Vergo, 2001). Estas abordagens terapéuticas
podem ser usadas individualmente ou em combinacédo, de forma a serem obtidos os melhores
resultados (Ladda et alli., 2013 cit. in Mittal et alli., 2015; Hickey e Vergo, 2001 cit. in Bal et
alli., 2008). Além disso, qualquer que seja a opcao reabilitadora adotada, esta deve permitir
um correto padréo de crescimento da crianga (Kutkut et alli., 2015). Apesar de ndo haver um
momento definido como ideal para iniciar a RO destas criancas, varios autores partilham a
opinido de que estes pacientes devem iniciar a reabilitacdo antes de frequentarem a escola
pela primeira vez, devido a importancia que a RO apresenta na estética facial e a influéncia
que esta Gltima tem no desenvolvimento das relagGes interpessoais e na aceitacdo social (Bani
et alli., 2010 cit. in Shigli e Sarkar, 2012; Singh e Lele, 2008; Pigno et alli., 1996 cit. in Ohno
e Ohmori, 2000). Antes de iniciar qualquer tratamento reabilitador é importante motivar e
consciencializar a crianga e 0s seus responsaveis, sobre a importancia de reforgar e manter os
cuidados de higiene oral e protéticos (Itthagarun e King, 2000 cit. in Bal et alli., 2008), assim
como, da necessidade da realizacdo de consultas periddicas de forma a permitir os ajustes,
modificacdes e substituicdes protéticas necessarias em resposta as alteracGes orais do
crescimento e desenvolvimento continuo da crianga (Anuroopa et alli., 2012 cit. in Alencar et
alli., 2015; Ladda et alli., 2013 e Nallanchakrava, 2013 cit. in Kutkut et alli., 2015; Gupta e
Tyagi, 2011; Shigli et alli., 2005). As instrucdes de higiene oral e dietéticas, assim como, a
profilaxia dentéria e a aplicacdo topica de fluoretos devem fazer parte das consultas de
monitorizacdo, uma vez que estas criangas, de acordo com alguns autores, apresentam um
elevado risco para o desenvolvimento de cérie dentaria em consequéncia da hipossalivacédo
(Baskan et alli., 2006; Yavuz et alli., 2006; Sarvan et alli., 2000 cit. in Muzio et alli., 2005) e
das alteracGes na estrutura de esmalte (National Foundation For Ectodermal Dysplasias,
2015). Os materiais dentarios usados na RO destes pacientes devem permitir modificactes
periddicas, a medida que ocorre o crescimento e desenvolvimento alveolar e maxilar, assim
como, as erupcOes dentarias (Bergendal et alli., 1998 cit. in Bildik et alli., 2012).

Previamente ao planeamento da RO destas criangas 0s seguintes fatores devem ser
considerados: a idade do paciente, o crescimento e desenvolvimento craniofacial, o volume
0sseo alveolar disponivel, a extensdo da hipodontia, a relacdo intermaxilar existente, o
ndmero, posigdo e possiveis anomalias dentérias, a presenca de gérmenes dentarios
(Bergendal et alli., 2008 e Sweenwy et alli., 2005 cit. in Kutkut et alli., 2015; Bhalla et alli.,
2013; Bhargava et alli., 2010 cit. in de Aquino et alli., 2010; Van Sickels et alli., 2010;
Guckes et alli., 2002 cit. in Kramer et alli., 2007; Sharma e Vargervik, 2006; Kearns et alli.,
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1999), o estado funcional mastigatorio e fonético, os aspetos estéticos, emocionais e
psicologicos da criangca (Nunn et alli., 2003 cit. in Kramer et alli., 2007), a motivacdo do
paciente e dos seus responsaveis e 0S Seus recursos para suportarem os custos do tratamento
(Bhargava et alli., 2010 cit. in de Aquino et alli., 2010; Raducénu et alli., 2010).

1. DISCUSSAO

Uma grande diversidade de tratamentos médico-dentérios, sobretudo restauradores, séo
adequados para as criancas com DE. No entanto, € importante realcar que, sempre que
possivel, a preservacao dos dentes deciduos e permanentes é desejavel na prevencdo de perda
de osso alveolar, no suporte, na retencao protética e, possivelmente, na ancoragem ortodéntica
(Guckes e Vergo, 2016; Kramer et alli., 2007).

Existem muitas op¢bes de RO para pacientes com esta condicdo (Bhalla et alli., 2013). As
restauracdes diretas ou indiretas com resinas compostas adesivas sdo defendidas por varios
autores, como uma solucdo adequada na restauracdo conservadora, estética e reversivel de
dentes com alteracGes de forma, tamanho e estrutura. Este método é frequentemente descrito
na literatura em combinacdo com o uso de préteses parciais removiveis (Till e Marques, 1992
e Goepferd e Carroll, 1981 cit. in Shigli et alli., 2005).

As proéteses removiveis convencionais sdo o tratamento dentario frequentemente reportado
pelos investigadores nesta area para a RO das criancas que apresentam hipodontia ou
anodontia (Pettit et alli., 2010 e Paul et alli., 1995 cit. in Mello et alli., 2015; Hekmatfar et
alli., 2012; Montanari et alli., 2012; Raducéanu et alli., 2010). Varios tipos de reabilitacdo
protética com proteses removiveis sao sugeridos na literatura (Montanari et alli., 2012). No
entanto, embora as préteses removiveis possam proporcionar um resultado estético e
funcional aceitavel, sdo varios os autores que mencionam que a DE é uma condicao dificil de
tratar com esta alternativa, devido a idade jovem do paciente e as alteracbes orofaciais que
vao ocorrendo (Kirtley , 2011 cit. in Alencar et alli., 2015; Itthagarun e King, 2000 cit. in Bal
et alli., 2008; Lowry et alli., 1966 cit. in Singh e Lele, 2008), nomeadamente, secura anormal
da mucosa, subdesenvolvimento das tuberosidades e dos rebordos alveolares (Shaw, 1990 cit.
in Hekmatfar et alli., 2012) e a presenga de dentes conicos e mal posicionados que dificultam
a sua retencao e estabilidade (Krarup et alli., 2005 e Bjork et alli., 1997 cit. in Montanari et
alli., 2012), principalmente no caso de proteses totais (Shigli et alli., 2005). Outros autores,
apesar de considerarem esta opcdo como “o tratamento de escolha”, acrescentam que o

mesmo pode acarretar complicac@es, tais como, o aumento do nimero de lesbes de carie e
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complicagdes periodontais (Oesterle et alli., 1993 cit. in Mishra et alli., 2013). As préteses
devem permitir modificagcbes periddicas & medida que o crescimento maxilofacial e as
erupcgdes dentarias ocorrem. Desta forma, os componentes metalicos devem ser evitados no
desenho da protese (Bergendal et alli., 1998 cit. in Bildik et alli., 2012), optando por préteses
em acrilico que permitam ajustes (Bhalla et alli., 2013).

Em relag&o a reabilitacdo protética fixa, a utilizagdo de conectores rigidos deve ser evitada em
pacientes em fase de crescimento, especialmente se a prétese cruzar a linha média dentaria,
uma vez que podem interferir no desenvolvimento normal dos maxilares (Piegno et alli., 1996
cit. in Shigli et alli., 2005; Rezende e Amado, 2004).

A RO de pacientes pediatricos com proteses implantossuportadas tem sido frequentemente
relatada na literatura cientifica como alternativa as préteses removiveis convencionais, pelos
melhores resultados estéticos e funcionais que apresentam (Sharma e Vargervik, 2006). No
entanto, a RO com recurso a implantes nestas condigdes, € um assunto que gera alguma
controvérsia entre autores sendo que a idade minima para a colocagéo de implantes também
ndo é consensual entre alguns investigadores. As mudancas orofaciais que resultam do
crescimento durante a infancia, ndo sdo favoraveis a manutencdo de implantes (Shaw, 1977
cit. in Mishra et alli., 2013), uma vez que estes apresentam um comportamento semelhante
aos dentes anquilosados, incapazes de acompanhar o crescimento esquelético craniofacial (Op
Heij et alli., 2003, Rossi e Andreasen, 2003 cit. in Kutkut et alli., 2015), nomeadamente,
movimentos como a erupcdo dentaria, resultando em desvantagens funcionais e estéticas
(Cronin et alli., 1994 e Oesterle, 1993 cit. in Mankani et alli., 2014). Desta forma, quando 0s
implantes sdo colocados numa posi¢édo adjacente aos dentes naturais, 0 crescimento associado
ao maxilar e a erupcao continua dos dentes vizinhos resultara na submerséo e infra-oclusdo do
implante (Hekmatfar et alli., 2012; Thilander et alli., 1994 cit. in Becktor et alli., 2001). Além
disso, os implantes quando colocados em fase de crescimento podem apresentar uma maior
probabilidade de peri-implantites e de fratura, uma vez que nestas condi¢des, normalmente
sdo exigidos pilares mais longos que o habitual e, consequentemente, um sulco gengival peri-
implantar mais profundo que o normal (Rezende e Amado, 2004). Varios autores acrescentam
ainda, que a colocacdo de implantes na infancia pode interromper o desenvolvimento e a
erupcdo de gérmenes dentérios, resultando em traumatismos graves para o paciente (Rossi e
Andreasen, 2003 cit. in Kutkut et alli., 2015; Mankani et alli., 2014).

Estudos realizados por Guckes et alli. (2002) (cit. in Kramer et alli., 2007) sugerem que
pacientes pediatricos com DE com hipodontia extensa ou anodontia, podem beneficiar de uma

RO suportada por implantes logo na infancia, uma vez que o tratamento com proteses
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convencionais, nesses casos de agenesias dentarias severas, apresenta problemas de retencéo,
estabilidade e suporte. De acordo com a revisdo de literatura apresentada por Kramer et alli.
(2007), o local mais adequado para a colocacdo de implantes € a regido anterior da mandibula
(Giray et alli., 2003, Bergendal, 2001, Kargul et alli., 2001, Oesterle, 2000 e Bergendal et
alli., 1991 cit. in Kramer et alli., 2007) sendo que na maxila a sua colocacgdo deve ser evitada
até a idade adulta ou, em ultimo caso, a reabilitacdo protética ndo deve atravessar a linha
média (Cronin e Oesterle, 1998 cit. in Kramer et alli., 2007). Os mesmos autores consideram
que a determinacdo do periodo 6timo para a colocacdo de implantes € um processo bastante
dificil uma vez que vérios aspetos devem ser considerados concomitantemente: o grau de
crescimento esquelético, o grau de hipodontia, a condicdo e o tamanho dos dentes existentes
e, ainda, a extensdo de implicacBes psicossociais e stress associados a cada paciente. No
entanto, Kutkut et alli. (2015) e Wang et alli. (2016) (cit. in Triches et alli., 2017) afirmam
que o fator mais importante na determinacdo do periodo ideal para a RO com implantes é o
grau de maturacgdo esquelético e dentario.

Klineberg et alli. (2013) (cit. in Schnabl et alli., 2018) sugerem que 0s pacientes com
anodontia podem beneficiar do uso de proteses sobre implantes, quando aplicados na regido
canina mandibular em criangas com idades entre 0s 5 e 0s 10 anos e na maxila em criangas
entre 0s 6 e 0s 10 anos. Os mesmos autores afirmam que ndo existe consenso na literatura
cientifica quanto a RO com implantes das criancas de 6 aos 10 anos que apresentam
hipodontia. Segundo Sharma e Vargervik (2006) a decisdo de colocacdo de implantes em
criancas pode ser ponderada consoante trés situacOes distintas: criangas que apresentam
agenesia de um dente isolado ndo devem ser submetidas a colocagdo de implantes até que o
crescimento esteja completo; criangas com anodontia podem beneficiar de uma RO com
implantes a partir dos 7 anos de idade; e por Gltimo, criancas com multiplas agenesias, até ao
final do crescimento, devem ser tratadas com proteses removiveis, apds correcao ortodontica,
desde que esta abordagem permita resultados estéticos e funcionais satisfatorios, caso
contrério, a colocacdo de implantes deve ser ponderada. Por outro lado, as guidelines de
tratamento da National Foundation For Ectodermal Dysplasias (2015) indicam que as
criangas em fase de crescimento devem beneficiar de uma RO com préteses removiveis ou
fixas ndo rigidas e que a reabilitacdo com recurso a proteses sobre implantes pode estar
indicada para criangas em idade escolar (7-12 anos) e adolescentes (13-18 anos) na regido
anterior da mandibula, estando contraindicada nas regides posteriores mandibulares e em todo
0 arco maxilar, uma vez que nestas idades é esperado um crescimento consideravel nestas

regides.
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Bergendal et alli. (2008) (cit. in Dhima et alli., 2014) considera que os principais fatores de
risco para a osteointegracdo de implantes em criangas com DE séo: a baixa quantidade de
0sso disponivel, as pequenas dimensdes mandibulares, o 0sso cortical denso e 0sso esponjoso
“solto”. Além disso, a maior densidade 0ssea dos maxilares é vista como uma preocupacao na
osteointegracdo dos implantes, uma vez que o risco de sobreaquecimento do 0sso € maior
(Bergendal et alli., 2015). Outros investigadores consideram 0s mini-implantes como uma
solucéo provisoria viavel na RO destas criancas antes de terminarem o seu crescimento, pelas
vantagens que esta opcdo aporta, nomeadamente, a reducdo do diametro do implante,
protocolo cirdrgico mais curto, auséncia de cicatrizacdo submersa, restauracdo protética
imediata e os custos mais reduzidos (Sfeir et alli., 2014 cit. in Schnabl et alli., 2018; Mello et
alli., 2015).

Embora a RO com implantes de pacientes com DE seja, frequentemente, descrita na literatura
cientifica com elevadas taxas de sucesso e sobrevivéncia (Yap e Klineberg, 2009, Sweeney et
alli., 2005 e Guckes et alli., 2002 cit. in Kutkut et alli., 2015), alguns autores afirmam que s&o
necessarios estudos clinicos de longo prazo, de forma a serem obtidas conclusdes mais
consistentes (Meijer e Cune, 2008 cit. in Dhima et alli., 2014). Segundo Mishra et alli.
(2013), o recurso a esta opc¢ao terapéutica so se justifica quando os efeitos positivo previstos
sdo maiores do que as desvantagens que podem resultar da mesma. Assim sendo, se a saude
oral da crianca favorecer da RO com implantes, antes de concluir o seu crescimento, 0s
responsaveis da mesma devem ser informados sobre todos os beneficios e possiveis
complicacdes da sua utilizacéo.

De acordo com alguns autores, o tratamento médico-dentario destes pacientes jovens com
recurso a sobredentaduras poderd ser visto como uma alternativa de RO conservadora,
simples e economica (Rogoff e Graser, 1990, Brewer e Morrow, 1980 cit. in Vergo, 2001),
guando presentes dentes com bom prognostico em termos de suporte (Piegno et alli., 1996 cit.
in Shigli et alli., 2005). Esta opcdo, além de permitir ajustes de forma a permitir o
crescimento craniofacial da crianca é mencionada na literatura com diversas vantagens
comparativamente as proteses totais convencionais: maior suporte e estabilidade da protese,
melhor mecanismo de propriocecdo e de feedback neuromuscular, maior conforto durante a
funcdo, maior sensagdo de seguranca e maior preservacao do o0sso alveolar (Rogoff e Graser,
1990, Brewer e Morrow, 1980 cit. in Vergo, 2001). Além disso, a presenca de dentes com
formato cénico pode ser vantajosa quando usados como pilares para a sobredentadura
(O’Dwyer et alli., 1984 e Abadi et alli., 1982 cit. in Tarjan et alli., 2005).
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De acordo com a National Foundation For Ectodermal Dysplasias (2015), pequenos
movimentos dentérios, tratamentos endodénticos e extracfes seletivas podem ser necessarios
para possibilitar uma reabilitacdo protética bem-sucedida nestas criangas, desde a primeira
infancia até a idade adulta. O tratamento ortodontico, fixo ou removivel &, muitas vezes, uma
parte integrante do tratamento médico-dentério, visto que permite a modificacdo do padréo de
desenvolvimento dentofacial e da posigdo dos dentes de modo a criar espagos que podem vir a
ser Uteis na RO com proteses ou implantes, permite o controlo da erupc¢éo dentaria e o fecho
de diastemas (Vallejo et alli., 2008; Kramer et alli., 2007; Suri et alli., 2004).

No que respeita a cirurgia, os pacientes com DE que apresentam deformidades esqueléticas
severas podem carecer de correcdo cirargica de forma a criar condi¢des favoraveis para a RO.
A cirurgia ortognatica é geralmente usada para reposicionar os maxilares facilitando o
tratamento reabilitador e melhorando as relac@es esqueléticas e a estética facial (Bayat et alli.,
2011 cit. in Kutkut et alli., 2015; Dhima et alli., 2014; Worsaae et alli., 2007 cit. in Al-
Ibrahim et alli., 2012; Van Sickels et alli., 2010). Outros procedimentos cirirgicos como
enxertos 6sseos e elevacao da membrana sinusal podem ser necessarios e ponderados antes da
reabilitacdo com implantes devido as atrofias 6sseas graves que se observam nestes pacientes
(Kearns et alli., 1999), no entanto, sempre que possivel estas intervengdes cirurgicas devem
ser prorrogadas até que o crescimento craniofacial esteja concluido (National Foundation For

Ectodermal Dysplasias, 2015).

IV. CONCLUSAO

O medico dentista, em especial o odontopediatra, deve fazer parte da equipa multidisciplinar,
sendo capaz de diagnosticar, acompanhar e implementar todos os cuidados médico-dentérios
necessarios nas diversas fases da vida da crianca com DE, de forma a melhorar a sua satde
oral e geral mas, sobretudo, a qualidade de vida destes doentes pediatricos. A intervencdo
médico-dentaria precoce, permitira manter, corrigir ou restabelecer as funcbes orais e
melhorar o aspeto facial comprometido. Além disso, quanto mais cedo as anomalias de
crescimento implicadas pelo edentulismo forem intercetadas, menor sera a sua extensao e
mais fécil serd a reabilitacdo das criangas. A estipulacdo do plano de tratamento para estes
doentes deve ser realizada de forma criteriosa e individualmente ajustada as caracteristicas de
cada crianca, mediante as alternativas terapéuticas atualmente disponiveis na area da
Medicina Dentaria e em concordancia com a vontade e as expectativas das criangas e dos seus

responsaveis.
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Anexo | - Tabela 1 — Pesquisa bibliografica efectuada

Base de dados: PubMed

o ] o ] o ] Oral rehabilitation o Ectodermal
) B Pediatric patient Pediatric patient Pediatric patient Oral rehabilitation )
Conjugac6es AND dysplasia
. AND AND AND AND
utilizadas o ) ) ) Ectodermal ) ) AND
Oral rehabilitation | Ectodermal dyplasia | Oral manifestations ] Oral manifestations ) )
dysplasia Oral manifestations
Resultados obtidos 333 283 351 105 114 51
Leitura do titulo 18 34 (12) 6 (6) 79 (13) 9(9) 18 (11)
Leitura do resumo 15 23 (12) 6 (6) 61 (13) 8 (8) 16 (10)
Leitura completa 11 15 (10) 4 (4) 38 (11) 5(5) 10 (7)
Total 46

() — artigos repetidos
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Anexo Il - Tabela 2 — Exemplos de Displasias Ectodérmicas

Displasia

Modo de

Gene

o . . Locus” Manifestacdes Clinicas
ectodérmica Heranca Mutado
Hipotricose: o cabelo tende a ser escasso, fino e quebradico e a sua perda progressiva pode levar a alopecia
parcial ou total ja na puberdade; Onicodisplasia: as unhas podem apresentar desde uma cor esbranquicada, a
distroficas, espessas, pequenas, e distalmente separadas do seu leito; Hiperpigmentagdo da pele
i especialmente sobre as articulagBes e regido periorbital; Hiperqueratose palmo-plantar: caracteristica
Sindrome Clouston . . . .
(#129500) AD GJB6 13g12.11 comum, mas ndo encontrada universalmente, contudo, quando presente na infancia tende a torna-se mais
grave com a idade (Kaloustian, 2015); Capacidade de sudorese normal: as glandulas sudoriparas ndo se
encontram afetadas (Gupta e Tyagi, 2011); Anomalias dentarias, estatura baixa, deficiéncia mental,
dificuldades no discurso: podem estar presentes ocasionalmente; Cataratas, fotofobia, estrabismo,
conjuntivites e blefarite podem ser observadas (NFED, 2018; OMIM, 2004).
Homens — fendtipo classico de DEH?
DEH-X (#305100) HR-X EDA Xql3.1 . )
Mulheres — fenotipo leve de DEH
EDAR 2913 _ _ .
DEH-AR (#614941) AR Homens e Mulheres — fenétipo classico de DEH
EDARADD | 1g42-g43
EDAR 213 _ ,
DEH-AD (#129490) AD Homens e Mulheres — fen6tipo leve de DEH
EDARADD | 1g42-g43
Hipotricose: cabelo seco fino e sobrancelhas dispersas; Hipodontia severa; Onicodisplasia, Hiperqueratose,
00DD? (#257980) AR WNT10A 2935 Hiperidrose e eritema palmo-plantar; Aspeto de lingua suave com reducdo das papilas fungiformes e
filiformes (OMIM, 2008).
Sindrome SSP * Hipotricose, Hipodontia; Onicodisplasia; Hiperqueratose palmo-palntar; Face semelhante a um péassaro;
AR WNT10A 2035 ) )
(#224750) Hidrocistoma (OMIM, 2012).
5 Hipotricose; Onicodisplasia; Anomalias dentarias; Fenda labial e/ou palatina; Hiperqueratose palmo-plantar;
CLPED1” (#225060) |AR NECT1N1 11923.3

Face triangular; Hipoplasia malar; Sindactilia das maos e pés (OMIM, 2008).
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" (#129500 OMIM, 2017; #305100 OMIM, 2018; #614941 OMIM, 2016; #129490 OMIM, 2018; #257980 OMIM, 2015; #224750 OMIM, 2017; #225060 OMIM, 2016)

! Segundo Wright et alli. (2017), as DEHs podem ser divididas em dois grupos segundo o fenétipo que o individuo apresenta: classica e leve. A forma classica é caracterizada
pela presenca dos trés sinais principais, que se tornam 6bvios logo na infancia permitindo desde logo diagnéstico da condicdo: Hipohidrose: a capacidade de transpirar
encontra-se diminuida e em resposta a situacdes de elevadas temperaturas pode originar episodios de hipertermia. Em situagdes mais graves quando ndo sdo tratados
atempadamente, podem gerar convulsoes, resultando em danos neurolégicos, inclusivé atraso mental (Tape e Tye, 1995 cit. in Visinoni 2009) ou até mesmo levar a morte
(Anil et alli., 2003, Segurado-Rodriguez et alli., 2002 cit. in Bildik et alli., 2012); Hipotricose: cabelo e os pelos tendem a ser escassos: o cabelo é fino, levemente
pigmentado, de crescimento lento e a sua fragilidade excessiva pode levar a quebra, no entanto a barba, os pelos pubicos e axiais podem estar normais; Hipodontia e outras
alteracbes dentdrias: para além de se verificar essa auséncia congénita de dentes, aqueles que se desenvolvem podem apresentar diversas alteragdes, nomeadamente
morfoldgicas, estruturais e de nimero. Outros sinais da DEH classica incluem: diminui¢do da secre¢do das glandulas sebaceas, pele seca e fragil, sensacdo de olhos secos
provocada pelas alteragdes nas glandulas meibomianas, hiperpigmentacdo na regido periorbital, alteracdes nas secre¢des nasais, pneumonia recorrente e sintomas semelhantes
a asma relacionados com anomalias nas glandulas bronquiais, rouquidédo, eczema crénico (Wright et alli., 2017), ocasionalmente auséncia de mamilos (Cluzeau et alli., 2011),

hipoplasia maxilar; queixo pequeno; altura facial reduzida e cristas supraorbitérias proeminentes (OMIM, 2009).

2 Aforma leve de DEH é caracterizada por manifestar de forma menos severa, algumas ou todas as caracteristicas principais mencionadas na forma classica. (Wright et alli.,
2017)

% 4 Recentemente, foram identificadas alteraces no gene WNT10A como responsaveis por varias formas autossémicas recessivas de displasia ectodérmica, agora incluidas no
fendtipo das DEH, como € o caso da Displasia Odonto-Onico-Dérmica (OODD) e da Sindrome Schopf-Schulz-Passarge (SSPS) (Cluzeau et alli., 2011).

® As “sindromes de displasia ectodérmica pura” sio condi¢des que apresentam apenas sinais ectodérmicos sem alteracdes derivadas de outras camadas embrionarias (como
por exemplo a Displasia Ectodérmica Hipohidrdtica (DEH)), enquanto as "sindromes de displasia ectodérmica e malformagdo/complexas” apresentam, para além de sinais
ectodérmicos, distarbios de outra origem embrionaria que ndo a ectodérmica, como é o caso da Sindrome de Displasia Ectodérmica com Fenda Labial/Palatina (CLPED1)

onde 0 0sso, derivado do mesoderma embrionario, esta também afectado (National Foundation For Ectodermal Dysplasias, 2015; Visinoni, 2009).
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