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RESUMO: Os autores apresentam uma revisio das manifesta¢Ges clinicas da displasia ectodérmica hipohidroti-
ca, um sindrome que, a nivel oral, se acompanha de oligodontia e hipodontia e, mais raramente, de anodontia.
Os autores valorizam a reabilitacio protética destes doentes dos pontos de vista funcional, estético e psicoldgico.

ABSTRACT: The authors present a review of the clinical manifestations of the hypohidrotic ectodermal
dysplasia, a syndrome which at in oral level, is accompanied by oligodontia and hypodontia and more rarely by
anodontia. They attribute great value to prosthetic rehabilitation of these patients from a funcional, aesthetic and

psychological point of view.
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1. INTRODUCAO

A expressio “displasia ectodérmica” é geral-
mente usada para classificar aqueles sindromes
em que, no minimo, se verifica a existéncia simul-
tanea de duas das seguintes condigdes: cabelo
anormal (tricodisplasia), dentes anormais ou au-
sentes (hipodontia, oligodontia ou anodontia),
unhas anormais (onicodisplasia) e glindulas sudo-
riperas anormais ou ausentes (dishidrose ou ani-
drose) (1). As displasias ectodérmicas podem
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apresentar-se, pois, com um grande polimorfismo
ou graus varidveis de anomalias clinicamente ob-
servaveis. Entendemos desde ja sublinhar que,
embora a expressio “displasia ectodérmica ani-
drética”, usada pela primeira vez por Weechal, em
1929, tenha sido usada posteriormente por diver-
sos autores (2-7), a expressio “displasia ectodér-
mica hipohidrotica” € aquela que, em geral, tem
mais propriedade pois, $6 muito raramente, a pele
apresenta anidrose (8).

A displasia ectodérmica hipohidrética € uma
doenga relativamente rara ¢ que se caracteriza
clinicamente por malformagdes dos derivados do
folheto ectodérmico do embrido que se traduzem,
em geral, por anidrose, hipotricose e hipodontia
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ou anodontia (2-5, 9-11). Todavia, e como sublinha
Nunes da Silva, (6) esta triade sintomatica pode
acompanhar-se de outras alteragdes relacionadas
com o envolvimento de diversas estruturas com a
mesma origem embrioldgica, designadamente das
unhas, da pele, das glandulas sebaceas, das glandu-
las mucosas do aparelho respiratério, das glandu-
las lacrimais, da iris e do sistema nervoso central.

Admitiu-se que a forma completa do sindrome
era recessiva e ligada ao sexo, sendo portanto os
individuos do sexo masculino os Unicos atingidos
e as mulheres apenas transmissoras da afec¢do
(6). Todavia, formas subclinicas ¢ mais raramente
formas clinicas t&ém sido observadas no sexo femi-
nino, como em dois casos que recentemente tive-
mos oportunidade de observar e que serviram
para ilustrar o texto deste artigo de revisdo. A
displasia ectodérmica hipohidrética tem sido ob-
servada, com efeito, em ambos 0s sexos, embora
predomine no sexo fnasculino em relagdo com o
modo de transmissdo mais frequentemente obser-
vado (7).

A displasia ectodérmica hipohidrotica apresenta-
-se com multiplas manifestagdes clinicas que lhe
conferem grande importiancia em Medicina Geral
e Medicina Dentaria. As manifestacdes orais
traduzem-se, essencialmente, por anomalias denta-
rias de nimero (anodontia ou hipodontia) (Fig. 1-4)
e de forma, (Fig. 5) as quais podem atingir a
denticio decidua e a denticio permanente (7).
Estas manifestac8es dentarias influenciam desfa-
voravelmente o doente dos pontos de vista funcio-
nal, estético e psicoldgico (1).

Fig. 1 — Caso clinico com auséncia de multiplas pegas den-
tarias.
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Fig. 2 — Ortopantomografia dentdria do caso clinico da
figura anterior, onde é confirmada a auséncia dos
4 dentes incisivos inferiores, incisivos laterais supe-
riores, caninos, pré-molares e segundos molares
superiores permanentes.

Fig. 3 — Outro caso clinico onde se observa a auséncia de
alguns dentes deciduos e permanentes.

Fig. 4 — Ortopantomografia do caso clinico da figura 3,
onde se confirma a auséncia de pegas dentdrias
deciduas e permanentes.
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Fig. 5 — Alteragio da morfologia dos incisivos centrais
superiores permanentes,

2. CONSIDERACOES GENETICAS

A displasia ectodérmica hipohidrdtica é uma
afecgio hereditaria com diversas formas de apre-
sentagdo. A forma mais frequente (de 1 a 7 por
10.000 recém-nascidos) é o sindrome de Christ-
-Siemens-Touraine, em que as lesGes cutineas se
assoclam a alteracdes faciais caracteristicas ¢ hi-
podontia ou, mais raramente anodontia. Alids, as
anomalias dentarias surgem ainda no rarissimo
sindrome de Basan ou de Jorgenson (neste caso
com anomalias das unhas e auséncia de dermato-
glifos), no sindrome de Hay-Wells (12 doentes ao
todo, com lesdes palpebrais e das unhas), como
reflexo da dismorfia facial do tipo Settleis (8
doentes), e também no tipo Naegeli (duas fami-
lias), no tipo Passarge (40 casos descritos), e no
tipo Rapp-Hodgkin (algumas dizias de doentes),
mas pouco notoria na displasia associada a quisto
supra-renal (uma familia com simples atrazo do
desenvolvimento dentdrio) ou associada a distro-
fla macular (uma dezena de casos). Mesmo a
forma hidrética rara (sindrome de Jacobsen), de
hereditariedade autossémica dominante, merece
aqui ser incluida porque a separacio dos dois
grupos € pouco clara, com numero muito variavel
de glandulas sudoriperas.

A identificagdo correcta do quadro apresenta-
do por cada doente € indispensavel para o aconse-
lhamento genético porque os sindromes de Basan
e de Naegeli sdo autossomicos dominantes, os de
Hay-Wells, Rapp-Hodgkin e o associado a quisto
supra-renal também, mas de expressdo varidvel
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(12). Nos familiares dos doentes com estes tltimos
sindromes o exame clinico deve ser muito minu-
cioso para despistar portadores de genes. Entre-
tanto, os sindromes de Settleis, Passarge e o
associado a distrofia macular sio autossdmicos
recessivos, pelo que nos portadores ¢ eventual-
mente possivel observar um efeito de dose. Esta
situagdo também pode ser observada na forma
mais frequente, de Touraine, de hereditariedade
recessiva, autossomica ou ligada ao cromossoma X,
se bem que, para Sybert, as provas nio sejam
convincentes. A associagio a malformacdes do
sistema nervoso central é muito rara (13). Maciel e
col. (2) apresentaram recentemente um caso clini-
co com possivel neuropatia sensorial associada.

O diagnoéstico pré-natal so € possivel por exame
ultra-estrutural da bidpsia da pele do feto. Assim,
a impossibilidade de prevencdo correcta, por
identificagdo da doenca no embrido, torna ainda
mais importante o exame clinico-genético da fa-
milia. Apenas no sindrome de Touraine (e 6 na
forma ligada ao cromossoma X), o estudo mole-
cular da zona onde se situa o gene, Xq 11-21.1,
com sondas RFLPs e genes vizinhos, permite o
diagnéstico pré-natal com eficicia (14-16).

O facto de uma mutacéo (tabby) no ratinho de
um gene situado também no cromossoma X pro-
duzir alteracdes similares as do sindrome de Tou-
raine (17.18) permite utilizar um modelo animal
ideal para a andlise patogénica e terapéutica desta
doenga.

3. MANIFESTACOES CLINICAS GERAIS

Na displasia ectodérmica hipohidrotica, o sexo
feminino é o portador do gene mas as alteracdes
manifestam-se no sexo masculino (8,19-21). Toda-
via, a doenga pode apresentar no sexo feminino
uma expressdo ligeira sob a forma de hipodontia
ou uma redugdo pouco acentuada nas glandulas
sudoriperas (19). A expressividade clinica da doen-
¢a € sempre mais acentuada no sexo masculino.

Os doentes com displasia ectodérmica hipohi-
drotica apresentam logo nas primeiras fases da
vida, em consequéncia da sua incapacidade de
sudacdo, episodios de hiperpirexia como resposta
ao calor do ambiente (22,23).

As caracteristicas clinicas encontradas mais fre-
quentemente sdo as seguintes: bossas frontais
acentuadas, nariz em sela de montar com a base
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achatada, 1abios salientes, pele seca, cabelo raro e
fino, sobrancelhas e pestanas raras ou ausentes,
secrecdo lacrimal reduzida e, algumas vezes, hi-
pergueratose da palma das mios ¢ da planta dos
pés (8,19,24-27).

O desenvolvimento do tergo superior da face €
mais acentuado com achatamento do tergo médio
e, sobretudo, do ter¢o inferior. Os olhos
apresentam-se frequentemente muito afastados e
as fendas palpebrais podem apresentar uma obli-
quidade mongoldide (7). O sulco labio-mentoniano
pode apresentar-se muito acentuado (7).

Ocasionalmente pode verificar-se hipoplasia ou
mesmo auséncia das glindulas mamarias e dos
mamilos como ainda distrofia ungueal (6).

A pele ¢ fina, pouco pigmentada e seca nio s6
em consequéncia da hipohidrose ou anidrose mas
também em consequéncia da falta de glindulas
sebaceas (28). Uma pele com estas caracteristicas
resiste mal ao frio,e pode apresentar alterages,
inclusivé de caracter eczematiforme, mais particu-
larmente localizadas nas zonas de fricgdo (7).

Microadenomas cutdneos em nGmero muito
varidvel e do tamanho de grios de milho podem
algumas vezes ser observados principalmente na
face e nas nadegas. Sdo devidos a uma hiperpla-
sia das glandulas sebaceas associadas a um folicu-
lo piloso rudimentar (30).

A sindactilia e a polidactilia tém sido raramente
observadas (Biache, cit. por Artis et al. (7)).

A calvicie total for algumas vezes observada em
adultos (4). O sistema piloso das axilas ¢ do pubis
estd diminuido mas a barba e o bigode sdo
normais, em geral (29).

4. MANIFESTACOES ORAIS

As manifestag¢Ges orais da displasia ectodérmica
hipohidrética mais frequentemente encontradas sdo
de natureza dentdria e caracterizam-se por ano-
malias de nimero (anodontia ou hipodontia) e de
forma (dismorfoses), podendo ser atingidas a den-
ticdo decidua ¢ a dentigio permanente. Nas for-
mas mais ligeiras de hipodontia apenas se verifica
a auséncia dos dentes do fim de série (7). A
anodontia total bimaxilar é extremamente rara (7).

A hipodontia assume, em geral, um aspecto
mais grave ao nivel da mandibula e, quase sem-
pre, associa-se a uma dismorfose dentdria (dentes
de lobo). Os incisivos e os caninos apresentam
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uma forma conoide e as cispides dos molares séo
pontiagudas.

As anomalias dentarias podem reflectir-se em
alteragées da oclusio. Uma diminui¢io da di-
mensio vertical (DVO) € frequente e pode causar
perturbagdes fisiologicas dos musculos mastiga-
dores com modificagdo do aspecto facial: protru-
sdo dos labios e sulco ldbio-mentoniano mais
acentuado.

No sentido sagital, a auséncia de intercuspidagio
favorece o deslizamento da mandibula e, no senti-
do frontal, podem observar-se desvios laterais (7).

Situagdes de hipossialia podem ser encontra-
das, sendo responsdveis por uma sensagio de
boca seca e dum certo grau de disfagia e de
ageusia (7).

Outras alteragBes orais tem sido ainda referi-
das, designadamente: macroglossia (Biache, cit.
por Artir et col (7); fenda palatina (Biache, cit. por
Artir et col (7), auséncia do freio da lingua (30) e
perleche bilateral (7).

5. EVOLUCAO E COMPLICACOES CLINICAS

As complicagdes clinicas da displasia ectodér-
mica hipohidrotica sio muito mais graves na
infincia que na idade adulta, tendo sido referida
uma mortalidade de 30% nas criangas (31). Os
acessos hipertérmicos e as complicagGes respiratd-
rias constituem as complicagdes clinicamente mais
importantes nas primeiras idades. Os acessos hi-
pertérmicos desaparecem espontineamente ou com
um tratamento sintomatico mas, quando a tempe-
ratura ambiente ¢ demasiado alta ou existe uma
afeccdo febril, pode instalar-se um estado convul-
sivo de que podem resultar sequelas neuroldgicas
(29.32). A auséncia de glandulas mucosas ao nivel
do aparelho respiratério (mucosa oral, faringe,

"traqueia e bronquios) constitui um factor de agra-

vamento das complicagdes respiratorias, as quais
se traduzem geralmente por broncopneumonias
de repeti¢@o, rino-faringites, otites e laringites (7).
Situagdes de asma foram referidas em 65% dos
casos (31).

Conjuntivite cronica com evolugio para que-
ratite e suas sequelas e ainda blefarite t8m sido
observadas (7).

Certo grau de atraso intelectual ¢ de desenvol-
vimento fisico e ainda alteragdes da fonagio e da
audigdo tém sido referidas (7).
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6. CONSIDERACOES TERAPEUTICAS

O tratamento da displasia ectodérmica hipohi-
drética é apenas sintomdtico, constituindo a au-
sétncia ou a diminuigio da sudagio um dos
principais problemas ao causar um menor grau de
tolerincia ao calor do ambiente, principalmente
durante as primeiras idades. A hipertermia deve
ser prevenida evitando-se a exposi¢do da crianga
ao sol e a banhos frequentes durante o verdo,
guando a temperatura ambiente ¢ mais elevada. A
prescricio de 6leo de ameéndoas doces pode estar
indicada para reduzir a secura da pele (33).

A doenga repercute-se, geralmente, de maneira
muito desfavoravel do ponto de vista psicoldgico
em relagdo a crianga ¢ aos pais. Trata-se de um
aspecto que se reveste da maior importincia
quando se estabelece o plano de tratamento. To-
das as medidas destinadas a assegurar um desen-
volvimento psico-afectivo td3o normal quanto
possivel, devem constituir uma preocupagdo com
o objectivo de se proporcionar a crianga uma
adequada insercfo social (30). Assim, a restaura-
¢io da dimensfo vertical por meio de aparelhos
protéticos, deve-se ter em consideragdo o mais
cedo possivel como objectivo de melhorar a estéti-
ca, restaurar-se a funcgfo e restabelecer o equili-
brio neuro-muscular (7). Durante muito tempo, a
extracgdo dos dentes existentes ¢ a confecgdo de
proteses completas constituiu uma atitude tera-
péutica muito corrente (7) mas hoje de modo
algum pode justificar-se, tanto mais que o desen-
volvimento da técnica do ataque acido permite
obter restauragdes conservadoras altamente satis-
fatorias dos pontos de vista funcional e estético. A
combinagio dum tratamento protético com um
tratamento operatério conservador permite resol-
ver muito satisfatoriamente um grande ntmero de
casos. Um tratamento ortoddntico prévio pode
tornar-se necessario.

Durante os periodos da denti¢io temporaria ¢
da denti¢Ao mista, a substituigdo relativamente
frequente das préteses removiveis é, obviamente,
necessaria em fungdo da erupcido de novos den-
tes (fig. 6). A protese fixa apenas estd indicada na
idade adulta, podendo ser unitdria ou comportar
varios elementos (34).

A cirurgia maxilar e a implantologia podem,
em alguns casos, estar indicadas (35). Nas crian-
cas, a utilizagio de proteses removiveis constitui
sempre, obviamente, a melhor opgio.
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Fig. 6 — Protese Parcial Removivel inferior provisdria para
melhorar aspecto funcional e estético do doente.

A instituicdo de medidas de prevengdo, embo-
ra as criangas tenham uma menor susceptibilidade
a carie dentaria por falta de 4reas retentivas da
placa bacteriana, tem a maior importancia (higie-
ne oral, controlo dietético e consultas dentdrias
periodicas).

A inexisténcia dum tratamento causal reforga a
importancia do aconselhamento genético.
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