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RESUMO — Serao relatados dois casos clinicos de pacientes portadores
de Displasia Ectodérmica Hipoidrética que procuraram o Servigo de
Estomatologia da Faculdade de Odontologia da Universidade Federal
da Bahia (FOUFBA). As caracteristicas clinicas e radiogréaficas, assim
como o diagnéstico e a conduta, serdo discutidos.
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1 INTRODUCAO

O termo Displasia Ectodérmica refere-se a um conjunto
heterogéneo de desordens, envolvendo os tecidos derivados
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do ectoderma (COSKUN; BAYRAKTAROGLU, 1997). Classicamente
envolve as condi¢gBes nas quais, no minimo, um dos seguintes
sinais (tricodisplasia, defeitos dentérios, onicodisplasia ou disidrose),
mais, no minimo, um outro sinal afetando uma estrutura de
origem ectodérmica estao presentes (FREIRE-MAIA; PINHEIRO,
1984). As formas mais comuns caracterizam-se pela auséncia
ou defeito nos dentes, pélos, pele, unhas, glandulas salivares
e glandulas sudoriparas (PEDERSEN; HALLETT, 1994; BAKRI
etal., 1995). Freire-Maia e Pinheiro (1984), no entanto, acreditam
gue essas doencas ndo sdo um complexo de sinais de origem
puramente ectodérmica, pois muitas condi¢cdes revelam uma
constelacdo de sinais de madltiplas origens embrionéarias. O
nome original permanece apenas devido a consideracdes historicas
e porque os defeitos ectodérmicos sdo mais severos ou mais
evidentes que os demais.

A Displasia Ectodérmica pode ser transmitida com um
carater mendeliano recessivo, ligado ao sexo, ou de forma
autossdémica dominante ou autossémica recessiva (MURDOCH-
KINCH et al., 1993). Mutacbes espontaneas podem também ser
as responsaveis pelo aparecimento da doenca (PEDERSEN;
HALLETT, 1994). Cambiaghi e e outros (2000) consideram que
embora os individuos que herdaram a condicdo, seja através
da forma recessiva ligado ao cromossomo X, ou da autossémica
recessiva, apresentem clinicamente caracteristicas semelhantes,
a identificacdo da forma de transmissédo € importante para que
possa ser feito aconselhamento genético a familia. O exame
completo dos parentes dos pacientes com Displasia Ectodérmica
e identificacdo dos portadores das formas parciais da doenca
na familia é a forma de se esclarecer a transmissdo genética
naquele grupo.

A expressao fenotipica da Displasia Ectodérmica é variavel.
Osindividuos afetados podem exibir uma série de caracteristicas
clinicas (PEDERSEN; HALLETT, 1994). As mais frequentes
anormalidades bucais incluem hipodontia e irregularidades nas
formas dos dentes (BAKRI et al., 1995). Esses achados tém
sido descritos tanto na denticdo decidua quanto na denticao
permanente (PEDERSEN; HALLETT, 1994). A hipodontia é
mais comum que a anodontia. Ainda na cavidade bucal, a
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xerostomia pode estar presente, devido a anormalidades nas
glandulas salivares (FERREIRA e outros 1989). Os cabelos
tendem a ser escassos e sdo muito finos, enquanto a pele é
seca, devido a auséncia ou diminuicdo do nimero de glandulas
sudoriparas. Se hipoidrose é uma caracteristica da desordem,
intolerancia ao calor € comum (PEDERSEN; HALLETT, 1994).

Em relacdo ao diagnostico, em criancas com inexplicavel
febre duradoura e anidrose, a doenga deve ser suspeitada. Em
criancas mais velhas, com caracteristicas clinicas completas,
o diagnéstico nao é dificil de ser feito. Biépsia da pele confirma
a suspeita (COSKUN; BAYRAKTAROGLU, 1997).

Nao h& tratamento especifico para a doenca, além de
monitorar o calor e supervisionar a denticdo. Alguns procedimentos
cosméticos podem melhorar a aparéncia do paciente. Aplicagdes
de acetilcolina tém demonstrado ser proveitoso em alguns
pacientes (COSKUN; BAYRAKTAROGLU, 1997). Davarpanah e
outros (1997) descreveram um caso clinico, no qual um paciente
adolescente acometido por Displasia Ectodérmica foi reabilitado
com proétese fixa parcial na maxila e uma overdenture namandibula,
suportada porimplantes osseotintegrados. Tal tratamento melhorou
a funcéo, estética e a auto-estima do paciente. Cunha e outros
(2001) relataram a reabilitacdo através de proteses totais em
um paciente de trés anos de idade portador de Displasia
Ectodérmica. Os pacientes com essa condi¢cdo geralmente sao
timidos, retraidos e complexados pela aparéncia anormal e a
auséncia de dentes. O tratamento dentario pode resgatar a
auto-estima, o convivio social e a alegria de viver desses
individuos. O tratamento instituido nesse paciente possibilitou
a sua completa reabilitagdo estética e funcional - mastigatéria
e fonética. Corréa e outros (1992) também descreveram casos
nos quais pacientes com Displasia Ectodérmica receberam
tratamento odontoldgico, incluindo ortodéntico, com a finalidade
de melhorar o posicionamento dentéario, para posterior colocacao
de uma prétese parcial removivel. As prbéteses devem ser
controladas periodicamente, sendo substituidas com o desenvolvimento
dos maxilares. Tais reabilitacfes determinaram uma mudanca
no comportamento dos pacientes, que tornaram-se alegres e
extrovertidos.
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E recomendado que um grupo composto por um geneticista,
pediatra, odontopediatra, protesista, dermatologista,
otorrinolaringologista, fonoaudidlogo e psicélogo acompanhe
0 paciente (BAKRI et al., 1995).

1.1 TIPOS DE DISPLASIA ECTODERMICA

Paraalguns autores, existem dois tipos de Displasia Ectodérmica:
a primeira € uma forma anidrética, chamada de Sindrome de
Christ-Siemens-Touraine, e a segunda, hidrética, ou a Sindrome
de Clouston (BAKRI et al., 1995; COSKUN; BAYRAKTAROGLU,
1997). Outros autores tém especulado que essas duas condi¢cdes
sdo as formas maiores, existindo ainda outras formas clinicas
(BAKRI et al., 1995).

Freire-Maia e Pinheiro (1984) descreveram e classificaram
mais de cento e dezessete formas de Displasia Ectodérmica,
baseados em combinacgdes clinicas especificas e caracteristicas
morfolégicas (PEDERSEN; HALLETT, 1994; BAKRI et al., 1995).

A forma mais comum de Displasia Ectodérmica é aquela
recessiva ligada ao cromossomo X, hipoidrética (MURDOCH-
KINCH et al., 1993). A Displasia Ectodérmica Anidrotica foi
primeiramente descrita por Thurnam, em 1848 e depois por
Darwin (ALI et al., 2000). Normalmente é transmitida por um
gene recessivo ligado ao cromossomo X. O gene € transmitido
pela mulher e a desordem manifesta-se em homens, caracterizando-
se por completas ou parciais hipodontia, hipotricose e hipoidrose
(TRAIGER, 1966; ALI et al., 2000), além de caracteristicas
faciais especificas (ALl etal., 2000). A hipoidrose é a caracteristica
mais marcante desse tipo de Displasia (TRAIGER, 1966). Ha
poucos casos de mulheres com a Displasia Ectodérmica Anidroética
relatadas na literatura (ALI, et al., 2000), porém, embora elas
sejam apenas portadoras, podem mostrar caracteristicas suaves
(COSKUN; BAYRAKTAROGLU, 1997). Uma forma muito rara,
transmitida com um caréater autossémico recessivo, tem sido
descrita. As caracteristicas clinicas séo indistinguiveis da forma
ligada ao sexo, a ndo ser pelo fato de que as mulheres podem
apresentar a sindrome completa (ALl et al., 2000). Para Coskun,
Bayraktaroglu (1997) existem controvérsias quanto a esse
modo de transmisséao.
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A Displasia Ectodérmica Anidrética é caracterizada pela
completa falta de poros sudoriparos e glandulas sudoriparas.
A falta de transpiracdo leva a intolerancia ao calor e extremo
desconforto (COSKUN; BAYRAKTAROGLU, 1997). Aincapacidade
de transpirar é responsavel pelas mais perigosas conseqiiéncias
da desordem, isto é , risco de vida e episddios de prejuizo
cerebral por hipertemia (CAMBIAGHI et al., 2000).

As unhas e dentes também mostram varios graus de hipoplasia
e displasia. Adicionalmente, proeminéncia frontal, queixo sulcado,
nariz em sela, labios evertidos, grandes orelhas, cabelos escassos
e alopécia estdo presentes. Ocorrem problemas no ouvido
médio e diminuicdo sensorial da audi¢cdo. Podem ocorrer, ainda,
hipodontia ou anodontia, falta de desenvolvimento alveolar e
problemas no desenvolvimento do I6bulo anterior da hipéfise.
Os pacientes afetados com essa forma de Displasia tém secrecao
lacrimal reduzida e problemas conjuntivais, além de cataratas
congénitas. Secrecdes salivares e faringeanas estdo reduzidas,
o que pode determinar xerostomia e disfagia e suas consequéncias.
Infeccbesrespiratdrias e gastrointestinais sdo frequentes devido
ao desenvolvimento deficiente de glandulas mucosas, que também
pode ocorrer. Outras caracteristicas incluem pele lisa, seca e
fragil. Finas rugas estdo presentes, principalmente ao redor
dosolhos (MURDOCH-KINCHetal., 1993; COSKUN; BAYRAKTAROGLU,
1997; ALI, et al., 2000).

As caracteristicas histopatoldgicas da pele mostram uma
epiderme fina e achatada com glandulas sudoriparas rudimentares
ou ausentes (COSKUN; BAYRAKTAROGLU, 1997; ALI et al.,
2000). Areducdo no numero de glandulas sudoriparas é variavel.
Um grande namero de glandulas sebaceas, porém, pode estar
presente na face. As fibras colagenas e elasticas podem estar
fragmentadas ou escassas (ALl et al., 2000).

Alguns casos de Displasia Ectodérmica Hipoidrotica sao
descritos na literatura. Mathias et al. (2000) descreveram dois
casos clinicos. Em um deles verificava-se, na infancia, a queixa
de febres constantes, de causa desconhecida. O tratamento
odontoldgico realizado nesses individuos determinou uma melhora
nos seus comportamentos social e psicoldgico.
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A Displasia Ectodérmica Hidrética, ou Sindrome de Clouston,
€ uma rara desordem autossdmica dominante, caracterizada
pela triade: alopécia, unhas distréficas e hiperceratose palmo-
plantar (COSKUN; BAYRAKTAROGLU, 1997; TAN; TAY, 2000).
As sobrancelhas e os pélos do corpo podem ser escassos ou
estar ausentes. As unhas sdo grossas e de crescimento lento,
podendo ocorrer persistentes infec¢des. A hiperceratose que
ocorre nas méaos e pés pode ser severa. Os dentes e a face
sdo frequientemente normais e ndo ha anormalidades de transpiracao
(TAN; TAY, 2000), apesar de Coskun e Bayraktaroglu (1997)
indicarem a presenca de desordens nas glandulas sudoriparas.
Anormalidades oculares incluem o estrabismo, conjuntivite e
catarata prematura. Outras anormalidades descritas referem-
se adiminuicdo da audicao, polidactilia e sindactilia. A maturacéo
genital e a expectativa de vida ndo sdo afetadas. O desenvolvimento
mental pode esta retardado e isso é frequente (TAN; TAY,
2000).

George Jr. e Escobar (1984) relataram um caso de Displasia
Ectodérmica Hidrética, no qual ndo constataram alteracdes
dentéarias. Verificaram ressecamento da pele, particularmente
nos membros superiores e inferiores, diminui¢cdo da espessura
das unhas, propiciando infec¢cbes fungicas, cabelos e pélos
finos, aumento da pigmentacdo daregido dos antebracos proxima
aos cotovelos, e hiperceratose palmo-plantar.

Ouellet e outros (1997) descreveram quatro casos de
Displasia Ectodérmica, nos quais hipodontia e alopécia eram
sinais clinicos comuns. Outras altera¢cdes incluiam hipoplasia
coronéria do tipo condide, afetando principalmente os incisivos
permanentes, otite de repeticdo, asma e eczema. Dois dos
acometidos eram irmdos gémeos — uma menina e um menino
—sendo que as caracteristicas da sindrome eram mais evidentes
no menino. Esse apresentava a forma anidrética da doenca e
amenina, aforma hidrética. Permitiruma melhor funcdo mastigatoria,
melhorar a aparéncia, estabelecer um perfil facial correspondente
aidade do paciente e corrigir afala sdo funcdes dos profissionais
de saude. O dentista precisa estar atento durante o tratamento
odontolégico, porque uma elevacdo da temperatura corporal,
devido ao estresse ou a uma climatizacéo insuficiente, principalmente

Sitientibus, Feira de Santana, n.34, p.87-100, jan./jun. 2006



93

no verdo, podem provocar desconforto nesses pacientes, no
consultério odontolégico.

2 RELATO DE CASOS CLIiNICOS
CASO 1

JSS, 14 anos, género masculino, melanoderma, estudante,
compareceu ao Servi¢co de Estomatologiada FOUFBA acompanhado
de sua mae, em dezembro de 2000, com a seguinte queixa
principal: “Quero deixar meus dentes bonitos”. O paciente
apresentava um laudo do Servico de Genética do Hospital
Universitario Professor Edgard Santos (HUPES), que indicava
ser ele portador de Displasia Ectodérmica — Sindrome de
Christ-Siemens-Touraine. Nao existiam casos semelhantes na
familia, a mée, porém, apresentava polidactilia. O paciente
tinha histéria de pneumonia e néo parecia apresentar qualquer
déficit mental. No exame fisico, observou-se que o paciente
tinha aregido frontal proeminente, nariz em sela, labios evertidos
e orelhas grandes. N&o apresentava cilios ou sobrancelhas, e
os cabelos eram escassos e finos (Figura 1). As unhas eram
normais, mas a pele era ressecada. Era respirador bucal,
apresentava lingua atréfica e acusava xerostomia. Véarias unidades
dentarias estavam ausentes e havia retencao prolongada de
unidades dentarias deciduas (Figura 2). Alguns dentes apresentavam
alteracdo de forma e varios estavam com carie. A radiografia
panoramica comprovou oligodontia e méa-formacdo dentaria
(Figura 3). Os pais foram esclarecidos sobre a condi¢cdo. Foi
prescrito saliva artificial e o paciente foi encaminhado para
tratamento dentario. Foram realizadas exodontias, restauracdes
de unidades dentarias cariadas, colocacdo de um aparelho
disjuntor palatino e confeccionadas proteses parciais removiveis
(Figura 4). O paciente continua em tratamento.
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CASO 2

PVCS, 5 anos, género masculino, faioderma, estudante,
foi levado ao Servigo de Estomatologia da FOUFBA pelos pais,
em abril de 2001, porque “os dentes dele ndo nasceram”. Os
genitores traziam um laudo da Genética Médica do Centro
Médico Hospital Santo Amaro com o diagnéstico de Displasia
Ectodérmica do tipo Rapp-Hodking. Os pais relataram que
desde o nascimento o menor apresenta episédios de hipertermia,
sem sudorese, além de hipossaliva¢do. Ndo demonstrava qualquer
anormalidade mental. No exame fisico pode-se constatar pélos
escassos, claros e finos (cabelos, cilios e sobrancelhas), labios
evertidos, anidrose e oligodontia (Figuras 5 e 6). A radiografia
panoramica demonstrou a auséncia de todas as unidades
dentarias da mandibula e de varios dentes superiores. N&o
existem outros casos na familia. Os pais foram esclarecidos em
relacdo a condicao do seu filho, e o paciente foi encaminhado
para reabilitacdo dentaria.

3 DISCUSSAO

Como descrito, os dois casos chegaram ao Servico de
Estomatologia da FOUFBA com diagndstico estabelecido. O
quadro clinico, que demonstrava alteracdes nas estruturas
derivadas no ectoderma, como, dentes, pélos, pele e glandulas
sudoriparas e salivares, (PEDERSEN; HALLETT, 1994; BAKRI
et al., 1995) era caracteristico, o que nédo trazia dificuldades
para o diagnéstico. As anormalidades bucais mais freqiientes,
segundo Bakri e outros (1995), hipodontia e irregularidades
nas formas dos dentes, estavam presentes. Os pacientes apresentavam,
também xerostomia (FERREIRA etal., 1989), devido a diminui¢ao
das secrecgdes salivares (MURDOCH-KINCH et al., 1993). Essas
anormalidades facilmente detectadas pelo cirurgido-dentista,
associadas a alterac6es nos pélos, na pele e na face, conduzem
ao diagnostico.

Ambos os casos, além da hipodontia, exibiam hipoidrose
e hipotricose, assim como algumas alteracdes faciais (protuberancia
frontal, nariz em sela, orelhas grandes e labio evertidos) (ALI
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et al., 2000). Além disso, o paciente do primeiro caso tinha
histéria de pneumonia e sabe-se que infec¢Bes respiratérias
sao freqiientes nos portadores de Displasia Ectodérmica, devido
adeficiénciade glandulas mucosas ao longo do trato respiratério
(COSKUN; BAYRAKTAROGLU, 1997).

Os dois pacientes apresentavam Displasia Ectodérmica do
tipo hipoidrética ou Sindrome de Christ-Siemens-Touraine, que
parece ser mais comum (MURDOCH-KINCH et al., 1993). Esse
diagnoéstico foi estabelecido devido a presenca de alteracfes
dentéarias e faciais, além dos problemas nas glandulas sudoriparas,
gue caracterizam esse subtipo de Displasia Ectodérmica. Na
Displasia Ectodérmica do tipo Hidrética, como o proprio nome
indica, problemas com as glandulas sudoriparas nao existem
(TAN; TAY, 2000) ou sdo menos frequentes (COSKUN;
BAYRAKTAROGLU, 1997), além de inexistirem anormalidades
dentarias (GEORGE Jr.; ESCOBAR, 1984; TAN; TAY, 2000). No
segundo caso, a histdria de hipertermia era frequente. A méae
do paciente do primeiro caso apresentava polidactilia. Essa, no
entanto, é uma caracteristica mais relacionada com os casos
de Displasia Ectodérmica Hidrdtica (TAN; TAY, 2000).

Essa condi¢cdo é mais comum no género masculino, como
nos dois casos presentes. A auséncia de outros casos na
familia indica uma transmissao do tipo autossémica recessiva,
ligada ao sexo (MURDOCH-KINCH et al., 1993), ou devido a
mutacbes (PEDERSEN; HALLETT, 1994).

4 CONSIDERACOESFINAIS

Apés o diagndstico da Sindrome é essencial orientar os
pais ou responsaveis em relagcdo aos problemas de falta de
sudorese e necessidade de monitorar o calor. Problemas otoldgicos,
conjuntivais, hipofisarios, respiratérios e gastrointestinais precisam
ser pesquisados pelos profissionais competentes. Ao cirurgido-
dentista cabe tratar as anormalidades dentarias, reabilitar o
paciente e controlar a deficiéncia de saliva e suas consequéncias.
Areabilitacdo dentéaria, além de melhorar as funcdes mastigatoria
e fonética, resgatam a auto-estima e possibilitam um melhor
convivio social nesses individuos.
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ECTODERMAL DYSPLASIA -LITERATURE REVIEW AND
CASE REPORT

ABSTRACT — They will be related two cases of Hypohidrotic Ectodermal
Dysplasia, which patientes looked for care at the Service of Stomatology
of Dental School of Bahia Federal University. Clinical and radiographic
features will be discussed, also the diagnosis and treatment.

KEY WORDS: Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia; Anhidrotic Ectodermal
Dysplasia; Christ-Siemens-Touraine’s Syndrome.
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ANEXOS

Figura 1 - Paciente JSS, 14 anos. Observa-se pele ressecada,
auséncia de cilios e sobrancelhas.

Figura 2 - Observa-se auséncia de dentes, permanéncia prolongada
de dentes deciduos e alteracdo de forma de dentes.

Sitientibus, Feira de Santana, n.34, p.87-100, jan./jun. 2006



99

Figura 3 - Radiografia panoramica, na qual pode-se notar
auséncia de dentes, permanéncia prolongada de
dentes deciduos, alteracdo de forma de dentes e
algumas lesBGes de carie.

b STt

Figura 4 - Sorriso do paciente apoOs reabilitacdo dentaria.
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Figura 5 - Paciente PVCS, 5 anos. Nota-se cabelos escassos
e finos.

Figura 6 - Nesta fotografia pode-se observar auséncia total
de dentes na mandibula e hipodontia na maxila.
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