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Paciente pediatrico com Ictiose Lamelar: relato de caso

Lamellar Ichthyosis in a pediatric patient
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RESUMO

A ictiose congénita autossdmica recessiva (ARCI) é um grupo heterogéneo de doengas
apresentadas ao nascimento, com les6es generalizadas em pele e auséncia de manifestagcdes em
outros sistemas organicos, caracterizada principalmente pelo acumulo de escamas
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hiperceratoticas na superficie da pele e/ou presenca de descamacéo. A ictiose lamelar é a forma
mais rara dessa heranc¢a autossémica recessiva, 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, seus achados bucais e atuagéo do cirurgido-dentista.
Paciente, 9 anos, com diagnostico de IL, compareceu & Clinica de PNE para atendimento de
rotina. Na anamnese foi relatada a condicéo de Ictiose Lamelar e ao exame intraoral observou-
se higienizacdo deficiente presenca de biofilme juntamente as lesGes cariosas profundas sem
queixa algica. O tratamento proposto foi exodontia em sessdes alternadas para os elementos
com céries profundas, seguida de restauracdo com cimento de iondmero de vidro para os dentes
com caries moderadas, seguida de profilaxia e aplicacdo topica de fldor na ultima sessdo. A
integracdo do cirurgido-dentista ao tratamento dos individuos com IL é um fator fundamental
para melhorar a condicdo sistémica e sua relacdo com as manifestacbes odontologicas,
enfatizando a importancia da promocéo e manutencdo da saide bucal desses pacientes.

Palavras-chave: ictiose lamelar, tratamento odontoldgico, odontologia para pessoas com
deficiéncia, doencas raras.

ABSTRACT

The autosomal recessive congenital ichthyosis (ARCI) is part of a heterogeneous group of
pathologies that are present at birth with involvement of skin and without manifestation in other
organ system, mostly characterized by accumulation of hyperkeratotic scales on skin surface
and/or peeling. Lamellar ichthyosis is the rarest form of this autosomal recessive condition,
caused by a defect on chromosome 14q11 causing transglutaminase-1 (TGM1) defect. This
case report had as objective describe Lamellar ichthyosis clinical characteristic, oral
implications and dentist performance in the case. Patient, 9 years old, diagnosed with Lamellar
ichthyosis, reported to routine care in the Patients with Special Needs Clinic. During anamnesis
was revealed lamellar ichthyosis and on intraoral examination poor oral hygiene, biofilm and
deep carious lesions were found without pain complaint. The treatment performed was surgical
extractions of the elements with deep carious lesions in alternate sessions, followed by
restorative treatment using glass-ionomers in medium caries cavities, dental prophylaxis and
topical fluoride application in the last session. The dentist integration in lamellar ichthyosis
patient treatment is a key factor to improve the systemic condition and the dental implications,
emphasizing the importance of health promotion and maintenance of these patients.

Keywords: ichthyosis, lamellar, dental care, dental care for disabled, rare diseases.

1 INTRODUCAO

A ictiose congénita autossémica recessiva (ARCI) é um grupo heterogéneo de doencas
apresentadas ao nascimentp, com lesGes generalizadas em pele e auséncia de manifestagdes em
outros sistemas organicos, caracterizada principalmente pelo acumulo de escamas
hiperceratdticas na superficie da pele e/ou presenca de descamagao®-2.

O termo ictiose tem origem da palavra grega ‘ichthys' que significa “peixe” e refere-se
a semelhanca na aparéncia da pele com escamas de peixe®. E causada por anormalidade na
queratinizagdo e esfoliagdo da camada de células corneas?.
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Em 2009, apos a Primeira Conferéncia de Consenso sobre Ictiose no mundo, obteve-se
acordo na classificacdo das ictioses, baseada na apresentacao clinica e nos aspectos patogénicos
recentes®.

Distinguindo assim basicamente entre ictioses nao sindromicas e sindrémicas. As ARCI
compreendido como um grupo de ictioses ndo sindrémicas, representa o guarda-chuva da
ictiose arlequim, ictiose lamelar (IL) e eritrodermia ictiosiforme congénita, onde estas
geralmente se apresentam ao nascimento, muitas vezes como um bebé colido®.

Os sintomas variam desde 0s tipos mais leves, como a ictiose vulgar representando 95%
dos casos, que pode ser confundida com a pele seca normal, até condi¢cGes com risco de vida,
como a ictiose arlequim®?®. A ictiose lamelar é a condigcdo mais rara dessa heranca autossémica
recessiva decorrente de uma falha no cromossomo 14q11 causando defeito na transglutaminase-
1 (TGM1)3.

Até o momento, acredita-se que 6 genes para IL tenham sido identificados por
desempenharem funcdo expressiva nesta, dentre estes, a transglutaminase - 1 (TGM1) uma
enzima significativa ao organismo, encontrada no figado, sangue e pele, e cuja mutacdo é
responsavel por cerca de metade dos casos de 1L,

Posto que 0 TGM1 esta envolvida na formagdo do envelope celular cornificado®®; esta
é essencial para a constituicdo normal da camada lipidica intercelular no estrato cérneo. Assim,
mutacdes no TGM1 causam defeitos secundérios nas camadas lipidicas intercelulares no estrato
corneo, levando ao comprometimento da funcdo de barreira do estrato corneo®°,

Essa anormalidade na queratinizacdo e esfoliacdo na camada de células corneas leva a
uma pele coberta com escamas grandes e grossas que tém por aparéncia de placa, onde
ocasionalmente ocorre descamacdo dessas placas, promovendo exacerbacOes e remissoes
regulares, mas a limpeza completa da pele ainda ndo existe em fontes documentadas na
literatura51112,

Apesar de a TGM1 encontrar-se presente na superficie das células da mucosa oral
informacdes a cerca do envolvimento oral e dentario como manifestagcdes da IL e seu manejo

odontolégico, ainda sdo poucas, quando comparado aos sinais clinicos de ictiose lamelar®*?,

2 RELATO DE CASO CLINICO
Paciente ACLS, 9 anos, género feminino, natural e procedente de Manaus/Amazonas
compareceu a Clinica de Pacientes com Necessidades Especiais na Policlinica Odontolégica da

Universidade do Estado do Amazonas para atendimento de rotina.
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Na anamnese foi relatada a condicdo de Ictiose Lamelar, com notacdo do problema e
diagndstico ap6s os 6 meses, com sintomas relacionados a alteragdes na pele. A responsavel
pela paciente relata que ela possui o intelecto normal, sem outras complicages sistémicas. Na mesma
consulta foi observado bom nivel de cooperacdo da paciente,socializacdo e interacdo com o
profissional que a recebeu na clinica.

Ao exame fisico foi observado descamacdes em forma de placas generalizadas por todo
0 corpo, estendendo-se até couro cabeludo, movimento de deambulagdo comprometido pela
dificuldade de flexdo e extensdo das pernas (Figura 1A). Na regido perioral observa-se o
ressecamento excessivo e presenca de pequenas fissuras com sensibilidade ao toque, afetando
inclusive a regido de angulo labial (Figura 1B). Na regido periorbital nota-se as descamacdes
estendendo-se até os cilios, associado a leve ressecamento (Figura 2).

Figura 1: (A) Descamacdes pelo corpo. (B) Regido de face com descamagfes periorais.
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Figura 2: DescamacGes afetando regido periorbital
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Outras caracteristicas observadas no exame fisico foi a deformidade parcial dos dedos

das maos (Figura 3A) e hiperqueratinizacao das unhas dos pés (Figura 3B).

Figura 3: (A) De

formidade dos dedos da méo. (B)

Hiperqueratinizagdo das unhas dos pés.
™ Y A g

Ao exame intraoral observou-se higienizacdo deficiente, presenca de biofilme
juntamente as lesdes cariosas profundas sem queixa élgica nos elementos, 54,55,65 (Figura 4A
e 4B) 74 (Figura 5) 84 e 85 (Figura 6). Apds realizacdo de exame radiogréfico intrabucal
constatou-se comprometimento dos mesmos por processo carioso em fase ativa e

comprometimento estrutural.

Figura 4: (A) Lesdo cariosa elemento 54 e 55. (B) Leséo cariosa elemento 65.
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osa elemento 74.

O Plano de tratamento proposto foi exodontia dos elementos 54,55 e 65 em sessdes
alternadas, seguida de restauragdo com cimento de iondmero de vidro para os dentes 74, 84 e
85, seguida de profilaxia e aplicacdo tdpica de flior na Gltima sessdo. Complementando com
orientacOes de higiene oral repassadas a sua cuidadora.

Antes de iniciar a sequéncia de procedimentos, foi solicitado exames laboratoriais
complementares de hemograma, coagulograma, glicemia e creatinina, para avaliar a condi¢ao
sistémica da paciente, ja que a mesma necessitava de intervencado invasiva. Apos observada a
estabilidade sistémica, estando seus exames dentro dos padrdes de normalidade, o primeiro
procedimento realizado foi a exodontia do elemento 55, (Figura 7A), na consulta subsequente
a exodontia do elemento 65, sempre utilizando técnicas convencionais (Figura 7B). Em ambas
cirurgias, foram necessarios cuidados com a manipulacdo da regido perioral para a visualizacdo
e acesso aos elementos, pois a simples acomodacéo do afastador no Iabio da paciente causavam

traumas na regido de comissura labial.
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ento 65 extraido.

Figura 7. (A) Elemento 55 extraido. (B) Elem
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Nas consultas seguintes foram realizadas restauracdes com Cimento de lonémero de
Vidro nos elementos 74 (Figura 8A), 84 e 85 (Figura 8B).

Figura 8. (A) Restauragdo provisoria no elemento 74. (B) Restauragdo provisoria nos elementos 84 e 85.

Durante cada procedimento foi imprescindivel o uso de emoliente para melhorar a
hidratacdo da pele, tanto quanto alternar os periodos de abertura e fechamento da boca evitando
gue a tensdo excessiva na comissura labial ocasionasse possiveis fissuras traumaticas.

O tratamento foi finalizado com a realizacéo da profilaxia com pasta profilatica e taca
de borracha, seguida de aplicagdo tépica de fldor.

As orientagdes de higiene oral adequadas para este caso, foi repassada para cuidadora,
pois embora a paciente apresente intelecto normal, em condi¢bes de compreender o processo
de escovagdo, o ato em si, torna-se muito dificil devido as deformidades nas maos que a paciente
apresenta. Foi indicando escova dental de cabeca bem pequena, evitando a necessidade de

abertura exagerada da boca, uso de fio dental e orientacdes de retorno para consultas controle.
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Podemos ainda ressaltar a qualidade do vinculo formado entre paciente e profissional.
Paciente de facil trato que embora apresente uma deficiéncia limitante, aparenta grande
vitalidade e desejo de se sentir melhor em sua condigdo bucal. Colaborando de forma
entusiasmada e alegre a cada consulta, nos fazendo perceber o quanto é gratificante restabelecer

a saude bucal de pacientes que apresentam complicac6es que vao além da cavidade oral.

3 DISCUSSAO

O reconhecimento das chamadas doencas genéticas raras, como um agravo a salde
global, estad ganhando cada vez mais aten¢io no Brasil e no mundo®®.

As doencas raras podem aparecer em qualquer idade e apresentar diferentes alteragdes
e sintomas que variam de paciente para paciente, bem como de doenca para doenca,
dependendo do nivel de envolvimento e desenvolvimento. Sintomas, alteracbes e patologias
orais podem ser encontradas nesta variedade.

Uma proporcdo significativa delas tem origem genética, representando préximo de 80%
do total, e duram a vida toda, mesmo que os sintomas néo aparecam imediatamente®2,

Por definicdo, ainda ndo existe um consenso unificado sobre doencas raras, geralmente,
no contexto dos sistemas de salde, o critério da prevaléncia ou do nimero de pessoas por elas
afetadas serve como base, segundo®®.

No Brasil, os critérios para inserir-se neste grupo de doenca baseiam-se nas condi¢Ges
que afetam até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoa para cada 2.000,
dado este, que esta de acordo com a doenca apresentada neste relato de caso, estima-se ocorrer
em aproximadamente de 1 em 200.000 a 1 em 300.000 nascidos vivos tendo incidéncia igual
entre homens e mulheres®-8,

Entretanto, a depender da regido a ocorréncia pode ter parametros diferentes, como
aponta um estudo sobre a relacdo dos principais genes condicionados a disturbios referentes a
12 tipos de ictioses, onde se observou ser mais comumente encontrada em determinadas
regibes, como a Noruega (1 em 91.000) ou em paises com maior concentracdo de
consanguinidade?’.

Nas Ultimas décadas tem-se assistido a um maior interesse social nos doentes incluidos
neste grupo de doencas raras, passando a ser uma das prioridades o aprimoramento do
conhecimento sobre a sua relagdo com a cavidade oral'*. Partindo disso torna-se importante a
criagdo de modalidades de tratamentos especificos, considerando a particularidade de cada

doenca e como se manifesta mediante a individualidade de cada paciente, como relata®,
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Assim, a partir de 2016, o Ministério da Saude habilitou 6rgdos de salde para
funcionarem como Servicos de Referéncia para Doengas Raras, integrados ao Sistema Unico
de Saude, reconhecendo a necessidade desses centros de referéncia, localizados em:
Anapolis/GO, Distrito Federal, Recife/PE, Curitiba/PR, Rio de Janeiro/RJ, Porto Alegre/RS,
Santo André/SP, Salvador/BA (2), Fortaleza/CE (2), Vitoria/ES, Brasilia/DF, Belo
Horizonte/MG, Floriandpolis/SC, Campinas/SP, Ribeirdo Preto/SP, sendo dezessete até maio
de 2022, tendo aumento de 9 estabelecimentos em relacio a outros estudos*1°.

Apesar de ndo haver Servicos de Referéncia para Doencas Raras na regido Norte do
Brasil, a paciente relatada obteve seu diagndstico de IL em uma Fundacdo de Dermatologia
localizada na cidade de Manaus (AM), onde recebeu cuidados para sua patologia,
caracterizando a importancia desses centros para um acompanhamento especifico da doencga®®,

Com isso, evidencia-se a importancia dos hospitais universitarios como alternativas para
atendimento de pessoas acometidas de doencas raras, bem como o incentivo a pesquisa, uma
vez que, apresentacdo clinica, o padrdo de heranca e a avaliacdo laboratorial, podem estabelecer
um diagnostico preciso e muitas vezes precoce, que podem auxiliar no prognoéstico e
aconselhamento genético beneficiando esta populacéo especifica®*2,

Tais servicos possibilitam ainda, promover maior importancia sobre o grupo de doencas
raras, onde os estudos voltados para essa tematica tem suas manifestacGes na populacdo, em
geral, tanto pela sua raridade quanto pelo surgimento de novos casos a cada ano, incluindo o
conhecimento inicial da doenca, apoiado em pesquisas cientificas®. Sem a cooperacéo do poder
publico, universidade e sociedade para incentivar a pesquisa, € impossivel obter uma
compreensdo mais profunda das necessidades de cada doenca, dificultando o tratamento e o
acompanhamento em varias areas da salde. 1sso justificaria apenas algumas publicacdes sobre
a Ictiose lamelar, seus sintomas bucais e a manutencéo de seu tratamento odontoldgico.

De maneira geral, as ictioses sdo um grupo heterogéneo de disturbios hereditarios de
queratinizacdo que compartilham em comum o acimulo e a liberagdo de grandes quantidades
de epiderme hiperceratdtica, o que gera as descamagdes™®.

Essas descamacgdes em sua manifestacdo mais grave afeta toda a superficie corporal
podendo haver envolvimento capilar e hiperqueratose das unhas, com uma série de
deformidades, o que respalda a condicdo apresentada pela paciente, com descamacoes
generalizadas e deformidades nas extremidades dos membros?!8, Descartando assim a forma
mais leve de IL, caracterizada por descamacdes restritas a determinados partes do corpo, como

tronco, pernas, bragos e testa’®,
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Estudos demonstram que os tratamentos atuais para a IL consistem principalmente em
agentes queratoliticos tépicos e emolientes, bem como derivados de vitamina D3 também
podem ser Uteis >1°.

Quando utilizados a favor do manejo odontologico, estas terapias topicas, podem
diminuir os sintomas, pois, as areas periorais afetadas podem apresentar fissuras, sensibilidade
ou friabilidade, sendo necessario evitar qualquer trauma na regido e prover limitacbes no
periodo de abertura de boca, 0s quais condizem com a experiéncia vivida no presente relato,
pois, durante a realizacao de cada procedimento se fez necessario a utilizacdo de emolientes na
regido de comissura labial, como critério para 0 manejo odontoldgico da paciente, evitando o
ressecamento e desconforto pela abertura de boca®.

Em estudo no qual o paciente apresentava fotofobia e precisou fazer uso de éculos
escuro de protecao para maior conforto durante o tratamento odontoldgico, 0 mesmo observou-
se com 0 nosso relato onde a paciente em questdo, utilizava 6culos de protecdo durante os
procedimentos odontoldgicos, evitando o incémodo gerado pela luz do refletor, visto que, a
fotofobia é uma caracteristica comum aos pacientes com essa patologia, conforme em estudo
realizado e confirmado no presente relato de caso?°.

A hiperqueratose das unhas e displasia dentaria, associado a observacdo de
anormalidades capilares e dentérias, como também, atraso na erup¢do dentaria permanente em
um paciente de 14 anos. Somando-se a outras manifestacdes, como opacidade da cérnea, dentes
deciduos e permanentes anormais ligadas a homozigosidade para a ST14, sdo levantados em
estudos!t?-22, Qutros achados foram descritos, onde foram encontrados dentes deciduos
(conicos) e permanentes anormais (entalhados)?22,

Dentre essas caracteristicas a paciente deste relato, apresentou apenas a hiperqueratose
das unhas e envolvimento capilar; quanto a anormalidade dos elementos dentarios, nao foi
observada qualquer anormalidade em consonancia a outro estudo em que os dentes se
apresentaram normalmente desenvolvidos?.

Contudo, apesar de ndo apresentar anormalidades a paciente apresentou um quadro
instalado de desenvolvimento de caries em processo ativo e formacdo de placa bacteriana,
caracteristicas também examinadas em outros estudos, levando-se em conta o risco de
desenvolvimento de carie desenfreada ainda na primeira infancia, por conta da TGM1
desempenhar um papel vital na secre¢éo salivar, considerando que pacientes que sofrem de IL
podem dispor de uma reducdo na secrecdo salivar, tornando a xerostomia como uma
manifestacdo odontoldgica dessa doenga, 0 que consequentemente eleva o risco de cérie

dentéria, entretanto, estudos mais especificos precisam ser realizados?42°,

Brazilian Journal of Health Review, Curitiba, v. 5, n. 3,p.10602-10614, may./jun., 2022



Brazilian Journal of Health Review
ISSN: 2595-6825

10612

Em vista disso, trabalhos recomendam a necessidade de verificar o fluxo salivar,
aconselham goles frequentes de agua, selantes de fossas e fissuras, fluoretos topicos como
medida preventiva em pacientes com IL!. Dentre esses procedimentos, foi realizado na paciente

deste estudo, a aplicacdo tépica de flior como medida preventiva.

4 CONCLUSAO

E licito afirmar que o acesso a servicos especializados e multidisciplinar promove um
diagnostico precoce e um prognoéstico favoravel para o tratamento e acompanhamento de
pacientes inseridos no grupo de doencas raras; bem como a integracdo do cirurgido-dentista na
equipe que colabora no tratamento dos individuos com IL, fator fundamental para melhorar a
condicdo sistémica e sua relagdo com as manifestacbes odontoldgicas, enfatizando a

importancia da promocédo e manutencdo da sadde bucal desses pacientes.
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