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1 - GLOSSARIO

Anoniquia: auséncia de unhas.

Coiloniquia: unha em forma de colher; malformacdo das unhas na qual a
superficie externa é cbncava.

Disidrose: disturbios na sudorese. Podendo ser expresso como uma hipoidrose
{acompanhada ou nao de hipertermia) ou uma hiperidrose.

Ectrodactilia; auséncia congénita de um ou mais dedos das méos ou dos pés.
Onicdlise: afrouxamento das unhas, que comecga na borda livre, geralmente
incompleto.

Onicodisplasia: alteragdes nas unhas.

Paroniquia: inflamac¢ao da prega da unha com separag@o da pele da porgéo
proximal da unha.

Polidactilia: presenca de mais de cinco dedos nas maos ou nos pés.

Probando: individuo através do qual uma familia é averiguada pela primeira

vee.

Sindactilia: qualquer grau de fusdo ou unido por uma membrana, dos dedos das
mé&os ou dos pés, envolvendo apenas partes moles ou abrangendo a estrutura
ossea.

Tricodisplasia: alterag@o nos pélos.

" Definigdes de acordo com TEIXEIRA, S.A. (1979)
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O presente estudo teve como finalidade analisar e descrever as alteragdes
bucais clinicas e radiogréficas apresentadas por 14 individuos pertencentes a 5
familias com displasias ectodérmicas. Para tal, realizou-se exames fisico bucal e
radiografico, sendo que nesse utilizou-se as radiografias: panorémica, periapical e
interproximal.

Os resultados demonstraram alteragdes bucais importantes tais como:
hiperirofia de freio labial, agenesia dentaria, dentes condides, dentes mal
posicionados, persisténcia de deciduos, caicificacio distréfica da polpa, atraso no
desenvolvimento dentario, dentes nao irrompidos. Essas aiteracbes foram
associadas ao exame fisico geral para a obtencdo dos provaveis diagnbsticos das
displasias ectodérmicas.

Pelos resuitados obtidos, verificou-se que apenas as alteragbes bucais néo
foram conclusivas ac diagnostico de displasias ectodérmicas, pois nenhuma das
alteracbes verificadas foi patognombnica para estas afeccles. Esses resultados
vieram reforgar a necessidade de um exame fisico geral, que o odontdlogo néo

deve excluir da sua rotina de trabalho.

Palavras chaves: Displasias ectodérmicas, anomalias dentérias, sindromes, dentes

condides.
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Para a odontologia, a anamnese, o exame fisico geral e 0 exame fisico bucal
s&o elementos de importancia impar no estabelecimento do diagnéstico. Associado
ao exame fisico bucal, o exame radiografico vem sendo cada vez mais utilizado
pelos profissionais como um auxilar muito valioso no estabelecimento do
diagnostico de varias alteracbes do complexo maxilo-mandibular.

Essas alteracdes podem ocorrer isoladamente (por exemplo: auséncia de um
unico dente, hipoplasia de esmalte etc.) ou fazer parte de afeccdes (por exemplo:
dentes supranumerarios em individuos com disostose cleidocraniana). Assim, se ao
exame fisico bucal, o odonidlogo perceber a existéncia de sinais que possam estar
associados a outros sinais sistémicos, € importante que faca um exame fisico geral
minucioso e, se necessario, até mesmo uma avaliacdo em outros membros da
familia. Isso, porque o avango no estudo de afecgdes com etiologia hereditaria tem
feito com que o profissional da érea de salde perceba cada vez mais a importancia
de se questionar ao paciente sobre a presenca ou ndo de outros afetados na
familia, visando a obter subsidios para o esclarecimento da etiologia da afec¢éo.

Este estudo teve como marco inicial achados fisicos bucais de dentes
condides. No exame fisico geral observou-se que 0s pacientes apresentavam
alteracSes em outras estruturas de origem ectodérmica (pélos, pele, unhas), além
dos dentes condides. Ainda, uma anamnese minuciosa indicou a existéncia, nas
familias, de outros individuos com sinais fisicos bucais semelhantes aos do
probando, sugerindo a possibilidade da(s) etiologia(s) ser(em) genética(s). Esses
dados orientaram a procura do estabelecimento do(s) diagnéstico(s) e permitiram
identificar na literatura um grupo de afecgbes com caracteristicas semelhantes as

dos probandos, denominado displasias ectodérmicas.
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As displasias ectodermicas formam um grande grupo de afecgbes que nem
sempre s&o de facil diagnédstico. Alteracdes bucais, entre elas, dentes condides
associados ou n&o a agenesia dental sdo achados freqiientes para o grupo de
displasias ectodérmicas, porém n&o se trata de sinais patognoménicos, e a
auséncia deles ndo deve excluir um possivel diagndstico destas afecgbes.

Os pacientes com displasias ectodérmicas apresentam defeitos em tecidos
originados do folheto embrionario ectoderma, embora existam alteragSes nos
tecidos originados do mesoderma e endoderma, porém as alteragdes ectodérmicas
s&@o muitas vezes as mais graves efou mais evidentes aos exames fisico geral e
bucal.

O quadro clinico apresentado pelos pacientes @ bem variavel. cabelos
esparsos, auséncia de cilios e/ou sobrancelhas, pele seca, fina, aspera, com
manchas hipo ou hipercromicas, dentes condides, agenesia dental (com variagéo
no grau de severidade), unhas hipoplasicas, quebradigas, hiperidrose, hipoidrose
(acompanhada ou ndo de hipertermia), alteragbes faciais (bossa frontal, nariz em
sela), entre outras.

Devido a dificuldade encontrada muitas vezes pelo estomatologista em
diagnosticar pacientes com displasias ectodérmicas (principalmente porque apenas
alteragdes bucais ndo sfo suficientes para o estabelecimento do diagnostico),
realizou-se este estudo onde foram descritas e analisadas as alteragbes bucais

fisicas e radiograficas encontradas em individuos com displasias ectodérmicas.
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4 - REVISAO DA LITERATURA

4.1 - Agenesia dentaria.

Para o estudo das anomalias dentarias, sejam elas de numero, forma ou
posicao, o exame radiografico é de grande valor no diagnéstico, porém apenas ele
n&o é o suficiente. A anamnese, exame fisico bucal € mesmo um exame fisico geral,
devem ser rotineiramente os recursos semiclogicos utilizados pelo cirurgido-
dentista, principalmente quando se depara com a presenca de algum tipo de
anomalia dentaria.

A redugo do numero de dentes esta muitas vezes associada a alteragbes da
morfologia dos mesmos e tem sido objeto de preocupacéo para os pesquisadores,
principalmente quando esta associada a sinais fisicos gerais.

A terminologia utilizada para determinar a redu¢&o do numero de dentes é
muito ampla e gera muita discusséao na literatura.

MULLER et al. (1970) utilizaram a terminologia “dentes ausentes
congenitamente” para definir agenesia. Os autores analisaram 521 estudantes,
faixa etaria de 11 a 15 anos, que tinham mais de um dente ausente congenitamente
{exceto os terceiros molares), sendo gue esta auséncia propiciava a persisténcia do
seu antecessor deciduo. Verificaram que a maxila tinha maior prevaléncia de
dentes ausentes congenitamente. Nao foi mencionado neste trabalho se esta
auséncia congénita de dentes era um achado isolado ou se estava associado a
sindromes.

HUNSTADBRATEN (1973) usou o termo hipodontia para agenesia de um
ou mais dentes. No seu estudo a freqiiéncia de hipodontia foi de 10,1% na amostra
examinada (1295 pacientes) e o dente que se encontrava o maior nimero de vezes

ausente foi o 2° pré-molar inferior.
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RUNE & SARNAS (1974) definiram como “hipodontia avangada” a auséncia
congénita de 4 ou mais dentes permanentes, excluindo os terceiros molares. Entre
os 91 pacientes investigados (com idades entre 7 e 19 anos), os autores
encontraram maior prevaléncia de dentes congenitamente ausentes na maxila. Os
dentes que congenitamente estavam mais ausentes foram os segundos pré-molares
(superior e inferior). Os autores também investigaram a relagéo do tamanho dos
dentes e o desenvolvimento dentdrio nos pacientes. Concluiram que estes
pacientes apresentavam uma reduc¢do no tamanho da coroa dentdria, sendo os
dentes anteriores os mais afetados. Também encontraram um atraso no
desenvolvimento dentario, sendo que a média de atraso no sexo masculino foi de 1
ano e 8 meses em relacdo a idade cronologica, no sexo feminino o atraso foi de 2
anos em relacéo a idade cronolégica.

Para WISTH et al. (1974), o termo hipodontia define a auséncia congénita de
um ou mais dentes. Neste estudo, a amostra constava de 2 grupos: 813 criangas
com idade cronolégica de 7 anos e 813 criangas com idade cronoldgica de S anos.
A freqliéncia de dentes ausentes congenitamente foi maior na mandibula. Em cerca
de 80% dos casos registrados a hipodontia era de um ou dois dentes.Esses autores
relataram uma reducg@o da freqUéncia de hipodontia, quando os dois grupos foram
comparados. As criangas com 9 anos apresentavam uma freqléncia de hipodontia
menor. Justificando este fato, relataram que na idade de 7 anos, muitas vezes néo
foi possivel, pelo exame radiografico utilizado (panoramico), verificar a presenga do
inicio de mineralizagéo dos segundos pré-molares, enquanto que aos 9 anos
grande parte da coroa destes & estava formada. Também foi medido o diametro
mesiodistal dos primeiros molares e incisivos centrais nesses pacientes e
comparados com um grupo controle. Os resultados encontrados foram que nas

mulheres ndo houve alteracbes significantes, porém nos homens, o primeiro molar
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inferior mostrou redugéo no diametro mesiodistal quando comparado com o grupo
controle.

ARYA & SAVARA (1974) empregaram o termo anodontia parcial para definir
agenesia dentaria e sugeriram como possiveis etiologias para a mesma:
hereditariedade, displasias ectodérmicas, radiagéo, ingestdo de bebidas alcodlicas,
doencas infecciosas, trauma, disfuncdes endbécrinas e uso da talidomida durante a
gravidez.

Para GRABER (1978), a hipodontia estaria relacionada a vérias sindromes
e, entre estas, ele cita as displasias ectodérmicas.

JORGENSON (1980} definiu hipodontia como a agenesia de um ou mais
dentes. Para o autor, a definicdo de hipodontia como sendo a auséncia congénita
de um ou mais dentes e pouco clara, justificando que, ao nascimento, 0s dentes
raramente sdo evidenciados clinica ou radiograficamente (pois muitos ainda n&o
iniciaram a mineralizagao). Anodontia foi definida como a auséncia de todos os
dentes, sendo muito rara. Ainda no mesmo trabalho, o autor citou como possiveis
etiologias para a hipodontia entre outras: o rompimento fisico da lamina dentaria
resultando na obliteracdo do germe dentario e conseqlentemente na agenesia do
dente, Esses rompimentos podem ser vistos em algumas sindromes. Com relagéo a
hipodontia associada a sindromes, o autor cita 36 sindromes (entre essas, algumas
displasias ectodérmicas) que tém a hipodontia como um dos sinais clinicos.
Finalizando, o autor comenta que a hipodontia em dentes deciduos é rara e,
quando presente, envolve principalmente os incisivos inferiores.

0O termo oligodontia foi definido como auséncia congénita de um ou mais
dentes por RUPRECHT et al. (1986). Os autores utilizaram a sinonimia hipodontia
ou dentes suprimidos para oligodontia. Neste trabalho foi avaliada a incidéncia da
oligodontia. Os terceiros molares ndo foram incluidos. Na amostra avaliada houve

uma incidéncia de 5% de oligodontia, sendo a maxila mais afetada que a
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mandibula. Os autores relataram que, nos pacientes com oligodontia examinados
por eles, 17,7% tinham também taurodontismo de um ou mais dentes; 5% tinham
dentes supranumerarios; 3,8% dentes com hipoplasia de esmalte; 2,5% dentes
geminados e 1,3% transposi¢do dentéria. Porém, segundo os autores, esses
achados n&o estariam relacionados com a oligodontia. Foi mencionado que a
mesma pode ser encontrada associada a varias sindromes, como por exemplo as
displasias ectodérmicas.

A presencga do dente permanente sem o seu antecessor deciduo é descrita
muito raramente na literatura. O mais comum de se encontrar € a agenesia do
dente permanente com a presenca do seu predecessor deciduo. OOSHIMA et al.
(1988) descreveram uma crianga que apresentava oligodontia da denticdo decidua
com a presenca do sucessor permanente. Os autores atentaram para o fato de que
a oligodontia poderia ndo ser o Unico sinal fisico bucal apresentado pelo paciente,
porém, relatam que, ao exame fisico geral, cabelo, unhas e pele eram normais. Ao
exame fisico bucal havia 8 dentes deciduos ausentes: 4 incisivos centrais, incisivos
laterais superiores, incisivo lateral inferior esquerdo e canino, sendc que a mée
negou que estes tivessem sido extraidos, esfoliados ou perdidos por trauma. Ao
exame radiogréafico, os germes permanentes dos referidos deciduos estavam
presentes. Além das agenesias, 0s dentes remanescentes apresentavam redugéo
de tamanho efou malformagées.

BUNTINX & BARAITSER (1989), avaliando um probando com um caso de
displasia ectodérmica, descreveram a sua irmé como também afetada, sendo que o
Unico sinal fisico bucal era a agenesia de um incisivo central superior.

GORLIN et al. (1990) descreveram 28 sindromes em que usualmente s&o
encontradas alteragbes dentarias como um dos sinais fisicos. Dentre estas, 10

apresentavam hipodontia ou oligodontia associadas ou ndo as displasias
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ectodérmicas. Outros autores também descreveram hipodontia associada a vérias
sindromes (SHAPIRO & FARRINGTON, 1983; FREIRE-MAIA & PINHEIRO, 1984).
SCHALK-VAN DER WIEDE (19982) fez um estudo clinico, radiogréfico e
genético sobre oligodontia. Para o autor, a oligodontia poderia ser expressa sob
varios sinais fisicos bucais, sendo a auséncia do germe dentério a sua maxima
expressdo. A amostra deste trabalho constava de 332 pacientes com oligodontia.
Foram citados como sinais bucais da oligodontia: auséncia congénita de dentes,
reducdo no tamanho e forma do dente, redugdo no tamanho e forma do processo
alveolar, retardo na erupgdo dos dentes, quando estes estavam presentes,
anomaiias de esmalte, aumento do espago funcional livre, palato e labio fendidos
dentre outros. O autor destacou que ndo sé alteragBes dentadrias poderiam estar
associadas a oligodontia, mas também sinais fisicos extra-bucais. Assim relacionou
a oligodontia como um dos sinais bucais presente em cerca de 100 afecgdes e,
entre elas, ele destacou algumas displasias ectodérmicas. Quanto a etiologia da
oligodontia, foram considerados tanto fatores de desenvolvimento quanto fatores
geneticos. Dentre os fatores de desenvolvimento foram citados: causas locais,
como trauma na remocgéo do deciduo no gual o germe do permanente é removido
juntamente;, febres ecxantematicas e disturbios enddcrinos. A oligodontia foi
definida como a auséncia congénita de 6 ou mais dentes, excluindo 0s terceiros
molares. Alguns dos resultados encontrados foram: ndo houve diferenca
significativa entre a distribuicdo de dentes ausentes na maxila e na mandibula
{quanto maior o nGmero de dentes ausentes em um paciente, maior foi a reducéo
da dimensdo mésio-distal dos dentes remanescentes no mesmo), nac s6 0s
incisivos laterais tiveram forma cdnica como também os pré-molares. Os resultados
encontrados vieram dar suporte a hipotese de que a oligodontia ndo é um
fendbmeno isolado, mas um conjunto de alteragbes dentarias nas quais a auséncia

do germe dentario € apenas um dos sinais. Esta hipbtese foi também sugerida
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anteriormente por vérios autores (RUNE & SARNAS, 1974; WISTH et al., 1974;
OQOSHIMA et al., 1988).

No trabalho de SCHALK-VAN DER WIEDE (1992) a etiologia para
oligodontia foi monogénica, sendo na maior parte dos casos transmitida com
padréo de heranga autossdmico dominante; a penetrancia deste gene é de cerca
de 70%.

NIEMINEN et al. (1995} aceitaram o termo hipodontia para definir um ou
alguns dentes ausentes congenitamente. Os autores estudaram cinco familias com
hipodontia. Aléem da nao formacéo do germe dentario, foi considerado indicadores
de hipodontia: incisivos laterais em chave de fenda, caninos ectdpicos ou outras
malformacstes dentérias.

LYNGSTADAAS et al. (1996) descreveram uma familia com 50 individuos de
4 geracdes com agenesia dentaria. As duas probandas eram irmas e apresentaram
as seguintes alteragfes dentarias: diminuicdo do diametro mésio-distal dos dentes
remanescentes, atraso na erupc¢do dos dentes permanentes, taurodontismo dos
dentes posteriores. Haviam altera¢des dentarias semelhantes em outros membros
da familia que foram considerados também afetados. Para esses autores existiria
uma causa que afetaria a formagdo dentaria em seus vérios estagios de
desenvolvimento e dependendo do estagio de desenvolvimento afetado haveria
uma anomalia dentéria diferente. Nessa familia além de alteragbes dentarias, os
individuos afetados apresentavam com alteracdes nos pélos e unhas, sugerindo os
autores tratar-se de uma displasia ectodérmica.

Neste estudo, concordando com JORGENSON (1980), que considerou
inapropriado o emprego do termo auséncia congénita para definir a ndo formacgé&o

do germe dentdrio, utilizou-se o termo agenesia para esta anomalia.
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4.2 - Displasias ectodérmicas.

O primeiro relato da literatura sobre casos de displasia ectodérmica foi
aparentemente publicado por DANZ (1792): "Em nossa vizinhaca vive uma familia
judia, na qual dois filhos, homens adultos, ndo tém cabelos, nem dentes e nunca os
tiveram. Ainda desconhec¢o detalhes, mas em breve publicarei mais sobre a sua
causa”. Pelo que se sabe o autor ndo publicou mais nada a respeito do assunto.

Cerca de 50 anos depois, THURNAM (1848) descreveu detalhadamente
uma familia com displasia ectodérmica. O probando tinha auséncia quase completa
de pélos, grave oligodontia (feve 4 dentes: segundos e terceiros molares
superiores), pele muito fina e auséncia de sudorese e lagrimas. Ja naquele época,
o autor se preocupou em investigar a familia do probando numa tentativa de
elucidar a eticlogia para a afecg@o estudada. Assim encontrou um primo de primeiro
grau (lado materno) e a avé (materna) do probando que também apresentavam
alteracbes semelhantes as suas, sendo que nenhum outro membro da familia tinha
alteracbes semelhantes.

SEDGWICK (1863), escrevendo sobre a influéncia do sexo nas doencgas
hereditarias, descreveu individuos com auséncia de cabelos e alteracbes dentarias,
alertando para a importancia de se diferenciar tais casos aos de calvicie
androgénica.

DARWIN (1868) descreveu casos em homens com calvicie hereditaria e
auséncia completa ou parcial de dentes. Segundo o autor, a deficiéncia de cabelos
estaria relacionada com a deficiéncia do nimero de dentes. Ele suspeitava que
essas caracieristicas presentes no mesmo individuo n&oc eram simples
coincidéncia, mas estavam aparentemente interligadas.

GOECKERMANN (1920), descreveu uma displasia ectodérmica e
denominou-a Defeito Ectodérmico Congénito. O probando era uma menina e isso

chamava a atenc@o, pois até entdo todos os afetados com essa afeccdo eram do
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sexo masculino. A probanda foi descrita como tendo pele fina e seca, cabelos
escassos e pélos praticamente ausentes. No exame fisico bucal ndo havia
presenca de dentes, porém o exame radiografico revelou a existéncia de restos
radiculares na maxila. Segundo a probanda, seus dentes eram defeituosos. Na
mandibula ela ndo se lembrava de ter tido dentes e o0 exame radiografico revelou a
auséncia total de dentes nesta regifo. Na anamnese, a probanda relatou que nédo
transpirava mesmo nos meses mais quentes. O autor fez uma revisdo sobre
displasias ectodérmicas e mencionou que, em outros casos descritos, os dentes da
mandibula estavam completamente ausentes, enquanto na maxila havia sempre a
presenca de poucos dentes (estes semelhantes a incisivos ou caninos).

JACOBSEN (1928) descreveu uma afecgdo cuja probanda tinha pélos finos,
quebradicos e secos; unhas atrdficas e quebradicas e alta prevaléncia de carie,
embora os dentes fossem normais em forma e disposicdo. A mée tinha pélos e
unthas semelhantes, além de trés incisivos superiores anormalmente esparsos sem
histéria de exodontia (sugerindo hipodontia). Associando todas essas alteragbes
com a origem embrionaria ectodérmica destas estruturas, o autor aceitou o termo
Defeito Ectodérmico Congénito como 0 mais apropriado para esta afecgéo.

WEECH (1929) descreveu duas familias com displasias ectodérmicas. O
probando da familia 1 tinba defeitos de crescimento do pélo, incisivos semelhantes
a caninos, sete dentes (sem histdria de exodontias anteriores), atraso na erupgao
dos dentes deciduos, processos alveolares pouco desenvolvidos, auséncia total de
transpiracéo, pele seca, lesbes papulares na face, ponte nasal deprimida, labios
protrusos e grossos e defeitos nas mucosas do nariz, boca e laringe. Anomalias
similares foram encontradas em seu irméo. A probanda da familia 2 foi descrita
com alopecia total ao nascimento, deficiente crescimento de cabelos, dentes
imperfeitamente formados ou ausentes, unhas congénitamente anormais, labios

protrusos e espessos (com suas bordas vermelhas pobremente definidas), ponte
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nasal cdncava e taxas metabdlicas elevadas. A sudorese era normal. Ao exame das
membranas mucosas da boca e da faringe nao foram encontradas alteragdes.

O referido autor concordou com o fato de ser a expressdo Defeito
Ectodérmico Congénito a mais apropriada, até entdo, para designar as afecgdes
descritas, mas ressaltou que nenhum dos termos utilizados até entdo salientava
fatores que as caracterizavam tais como: 1 - os tecidos afetados eram
principalmente de origem ectodérmica; 2 - os defeitos eram anomalias do
desenvolvimento;, 3 - a tendéncia hereditaria era marcante. Considerando que
essas 3 caracteristicas eram essenciais para definir as afecgdes, o autor sugeriu o
termo Displasia Ectodérmica Hereditaria.

Ainda no mesmo ftrabalho, foi sugerida uma divisdo para as displasias
ectodérmicas baseada na auséncia ou ndo de sudorese. Assim, o autor classificou
as displasias ectodérmicas em dois grupos: um anidrético, com etiologia ligada ao
cromossomo X e um segundo grupo (sem nome especifico) que incluia as outras
dispiasias ectodérmicas. Descrevendo as principais caracteristicas clinicas da
afeccdo incluida no grupo anidrético, foi feito um relato minucioso:

1 - auséncia de glandulas sudoriparas,;

2 - auséncia ou desenvolvimento defeituoso das glandulas sebaceas (este defeito
associado & auséncia de glandulas sudoriparas agravava ainda mais o©
ressecamento da pele);

3 - anormalidades nas unhas (freqlientemente mais normais do que deformadas,
quando alteradas, mostravam-se quebradigas, faciimente traumatizadas e
susceptiveis a paroniquia),

4 - alopecia ao nascimento. Cabelos finos e ralos na crianga e/ou adulto.
Sobrancethas e cilios podiam estar ausentes ou escassos,

5 - alteracbes dentarias: poderia ocorrer anodontia, porém esta era rara. O mais

freqliente era a diminuicdo do nimero de dentes, principalmente na mandibula.
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Uma morfologia alterada de dentes anteriores foi descrita, sendo esses dentes
denominados dentes condides com tendéncia a projetar-se vestibularmente. Alta
predisposicéo a caries precoces;

6 - rinite atrdfica, atrofia de membranas mucosas da faringe e laringe que levam a
uma rouquidao caracteristica. Pode ocorrer perda de paladar e olfato secundérias
a atrofia das membranas mucosais;

7 - protruséo labial, em geral secundaria as auséncias dentérias;

8 - sistema nervoso: devido & origem embriolégica deste, foi ressaltada a
importancia de investigar possiveis alteracdes mentais nestes individuos;

9 - alteracdes em estruturas de origem nao ectodérmica: achados como ossos
cranianos espessados € nariz em sela n&o estariam, segundo o autor,
relacionados com a displasia ectodérmica.

Nota-se que a displasia ectodérmica anidrética ligada ao cromossomo X so
veio a ser entendida como uma sindrome de displasia ectodérmica e malformacgéo
posteriormente (logo, podiam estar afetadas também estruturas de origem
mesodérmica e/ou endodérmica).

CLOUSTON (1929) descreveu 119 individuos pertencentes a seis geragbes
de uma familia franco-canadense, que apresentavam principalmente distrofia de
péios e unhas. Tal afeccdo foi descrita como sendo dominante, nao ligada ao sexo.
Alteragbes dentarias eram menos freqlentes. Foram descritas: hipodontia, na
denticdo permanente havia relato de varios dentes que n&o erupcionaram e
presenca de diastemas generalizados, porém em alguns afetados os dentes eram
normais em numerc e morfologia.

CLOUSTON (1939) sugeriu uma nova classificacdo para displasias
ectodérmicas, sendo divididas em dois grupos: um grupo hidrético, onde se incluia

a tfamilia descrita por ele em 1929, com padréo de heranga autossdmico dominante,
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€ um segundo grupo anidrético, com padrdo de heranga ligado ao cromossomo X
com varias familias ja descritas na literatura (THURNAM, 1848; WEECH, 1929).

FELSHER (1944), estudando individuos com displasia ectodérmica
anidrotica ligada ao cromossomo X, constatou a presenca de glandulas exécerinas
apesar de estarem diminuidas em nimero @ em fungéo. Assim, o autor sugeriu o
termo hipoidrético em substituicdo ao anidrético, j&@ que a auséncia de glandulas
exécrinas nao era necessariamente completa nestes pacientes.

Segundo EVERETT et al. (1952), ndo se tinham relatos de casos de
displasia ectodérmica na raga negra até a década de 50 e isto, entre outras coisas,
justificava a publica¢@o de seu trabalho. Foram descritas duas familias. A segunda
familia descrita, apresentava a displasia ectodérmica hipoidrética ligada ao
cromossomo X. A auséncia de caries descrita para a probanda foi um achado
significante, pois até entdo a maioria dos pacientes com displasias ectodérmicas
eram descritos como tendo alto indice de cérie.

Um diagnéstico diferencial entre as formas anidrética e hidrética de
displasias ectodérmicas foi feita por LOWRY et al. (1966). As displasias
ectodérmicas, segundo .eies, poderiam ter duas formas maiores: tipo anidrotica e
tipo hidrética. Com o tipo hidrético de displasia ectodérmica foram descritas trés
familias:

1 - Familia 1 - O probando e seu pai tinham cabelos bem escassos. As unhas de
ambos eram distroficas, pequenas e nunca haviam sido cortadas. Os dentes e a
sudorese eram normais.

2 - Familia 2 - apenas 0 probando era afetado;, ao nascimento apresentou
anoniquia, sendo crescimento do cabelo normal. Os dentes deciduos estavam bem
separados, e 0s incisivos laterais tinham forma de "chave de fenda". Ao exame
radiografico apenas dois dentes permanentes foram encontrados. A sudorese era

normal,
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3 - Familia 3 - todos 0s membros tinham sudorese normal, porém todos tinham uma
acentuada perda auditiva. O probando tinha hipodontia (porém néo especificada),
deformacéo das falanges, sindactilia, polidactilia e unhas malformadas. A mae
tinha unhas e dentes semelhantes as do probando. O irmdo mais velho do
probando tinha dentes com forma em “chave de fenda". Um outro irmdc do
probando também tinha defeitos nos dentes e nas unhas semelhantes aos dos
outros membros afetados da familia.

Com a forma anidrética de displasia ectodérmica foram descritas duas
familias:
1 - Familia 1 - o probando tinha hipertermia grave na infancia. Aos 14 meses de
idade n&@o havia nenhum dente irrompido, mas o exame radiografico revelou a
presenca de 6 dentes (2 incisivos centrais, 2 caninos e 2 molares). Aos 16 anos, as
sobrancelhas eram escassas e havia auséncia de pélos axilares e pubianos. Os
dentes eram alterados (incisivos em forma de "chave de fenda"). As unhas eram
normais. A sua mae, também considerada afetada, relatou que suas maos estavam
sempre secas, porem os dentes e a sudorese eram normais.
2 - Familia 2 - apenas o probando era afetado. Ele tinha historia de febres de
origem desconhecida (aos 3 meses de idade), ndo tinha sobrancelhas, os cabelos
eram escassos e possuia apenas oito dentes, os incisivos tinham forma de "chave
de fenda” e os labios eram espessos e protrusos.

Numa sinopse, os autores relataram que a displasia ectodérmica anidrdtica
(na sua forma bem caracteristica) apresentava-se sempre com uma triade:
incapacidade de sudorese, anodontia ou hipodontia e pélos escassos. Quanto as
alteracBes dentarias para esia displasia ectodérmica, foi relatado que ambas as
denticbes eram afetadas, freqliiente agenesia ou malformacdo de caninos e
incisivos. As agenesias levavam ao hipodesenvolvimento dos processos alveolares,

e resultavam em uma aparéncia senil do individuo além de protruséo labial. Os
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autores mencionaram que, com base nas suas experiéncias, a distrofia de unhas
era muito comum da forma hidrética de displasia ectodérmica, porém ressaltaram
que na forma anidrética uma severa distrofia de unhas normalmente ndo ocorria.
RAPP & HODGKIN (1968} descreveram uma displasia ectodérmica
anidrotica com anomalias de labio e palato. Até entdo essas caracteristicas
ocorrendo juntas em um mesmo individuo n@c haviam sido descritas, isto entdo
justificava o trabalho. A probanda tinha sudorese diminuida, unhas malformadas,
alteragOes bucais (poucos dentes, alto indice de carie, fenda palatina unilateral sem
envolvimento do labio). A filha da probanda também apresentou alteragbes
dentarias (hipodontia, caries extensas, incisivos peguenos e com forma
quadrangular), auséncia da Gvula e pouca quantidade de tecido no palato mole,
unhas malformadas, sobrancelhas e cilios escassos. Um segundo filho tinha pouco
cabelo, sobrancelhas e cilios escassos, alteragbes bucais (labio leporino unilateral,
fenda palatina bilateral e hipodontia) e todas as unhas eram distroficas. Pela
analise do heredograma, os autores sugeriram a etiologia autossdmica dominante.
REDPATH & WINTER (1969) descreveram alteracbes dentarias em 16
individuos, de diferentes familias, com displasias ectodérmicas (padréo de heranga
autossdmico dominante). Todos os pacientes tinham hipodontia marcante (n&o
especificada), porém ndo havia nenhum caso de anodontia. Os dentes eram bem
separados e o esmalte aparentemente era normal. Em 4 pacientes foi relatado um
retardo na erupgéo dos dentes deciduos e permanentes. Ao exame radiografico, as
raizes e as camaras pulpares eram normais. Foi descrita uma aiterag&o na
morfologia dos incisivos, caninos e pré-molares, os quais tinham a borda incisal ou
a superficie oclusal da mesma largura da superficie cervical, dando-lhes um
aspecto de dentes quadrangulares. Havia também a persisténcia de dentes
deciduos, provavelmente relacionada a agenesia dos sucessores permanentes. Os

autores enfatizaram a importancia de se investigar os sinais e sintomas brandos



25

(odontoidgicos ou n&o) destas afecgSes, uma vez que muitos casos poderiam
passar despercebidos por este motivo.

RUDIGER et al. (1970) descreveram uma probanda com ectrodactilia,
displasia ectodérmica e labio leporino com palato fendido. Até entéo, a associagio
dessas trés caracteristicas em um mesmo individuo era incomum. A probanda
apresentava, entre outros, os seguintes sinais clinicos: pele seca e pouco
pigmentada, fotofobia, auséncia de lagrimas durante o choro, hiperceratose palmar
e plantar, cabelo e sobrancelhas claros, finos e escassos, labio leporino bilateral e
palato fendido unilateral (corrigidos cirurgicamente) alteragdes dentarias (incisivos
condides, caries extensas em todos 0s dentes), ectrodactilia. Além dessas
alteraghes, a idade mental da crianga foi estimada em 15 meses (idade cronolégica;
30 meses). A presenga de unhas normais e a capacidade de manter a temperatura
corporal normal, durante a exposicdo ao calor, associadas as alteragBes ja
descritas, levaram os autores a acreditar que se tratava de uma nova displasia
ectodérmica, porém a etiologia da afeccéo ndo foi definida. Nao havia histéria de
ingestdo de drogas pela mde, antes e durante a gravidez, que explicasse as
multiplas malformacdes congénitas apresentadas pela probanda. Admitindo que
um tnico fator eticldgico estaria ocasionando as varias alteragdes e que destas trés
chamavam particularmente a atencéo, os autores sugeriram nominar a afec¢do pelo
acromio EEC (ectrodactilia, displasia ectodérmica e palato fendido).

No Brasil, o primeiro trabalho descrevendo uma familia com displasia
ectodérmica, foi possivelmente publicado por FREIRE-MAIA (1970; CAT et al.
1972). Esses autores descreveram um casal de irm&os (dois outros irméos homens
que faleceram na infancia, também eram afetados) gue chamavam a atengéo pela
gravidade das malformacBes de membros (tetramélicas). O individuo (sexo
masculino) afetado apresentava ainda: cabelo, sobrancelhas e cilios escassos,

hipodesenvolvimento sexual, hipoidrose, altera¢des bucais (hipodontia de dentes
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permanentes, dentes pequenos e condides, persisténcia de alguns deciduos, fenda
labial unilateral), labios protrusos, pele fina e seca. A sua irm@ apresentava
alteracbes dentérias e de pele semelhantes, os labios apesar de protrusos, néao
eram fendidos.

FREIRE-MAIA (19871) propds uma definicdo clinico-membdnica e uma nova
classificag@o clinica para o grupo das displasias ectodérmicas. Revendo a
literatura, esse autor constatou que existiam 4 sinais clinicos cléssicos, assim
entendidos por terem sido descritos nos primeiros casos de displasia ectodérmica.
Esses sinais eram: tricodisplasia, alteracdes dentarias, onicodisplasia e disidrose. A
cada sinal vinculou-se um numero, respectivamente 1, 2, 3, 4. Até entdo as
displasias ectodérmicas eram classificadas, tendo-se por base apenas um dos seus
sinais classicos: a disidrose. A medida que novas familias eram sendo descritas,
tornou-se evidente que esse sinal ndo era o mais freqiente nem mesmo o© mais
grave. Assim, em familias em que as alteragBes dentérias eram mais graves e
freqlientes, a afecgdo podia ndo ser entendida como uma displasia ectodérmica
(embora alteracdes na pele, péios, unhas, etc também estivessem presentes, mas
discretas). Logo, ndo se justificava uma classificagéo tao restrita como a que
existia, Portanto, o referido autor propds uma definicdo e uma classificag@o que nio
se baseavam apenas em um Unico sinal clinico e sim em quatro. Assim, um
individuo 6 teria uma displasia ectodérmica quando houvesse no mesmo individuo
pelo menos dois dos quatro sinais clinicos classicos, ou seja, um individuo que
tivesse apenas anomalias dentarias ndo teria uma displasia ectodérmica. Assim, as
displasias ectodérmicas foram classificadas e divididas em 2 grupos:

1 - grupo A: inclui afecgbes com pelo menos dois sinais clinicos classicos. Por
exemplo: uma displasia ectodérmica com alteragdes apenas nos pélos e nos dentes

seria do subgrupo 1-2.
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2 - grupo B: inclui afecgdes com pelo menos um dos sinais cléssicos acompanhado
de mais um outro sinal de origem ectodérmica. Por exemplo, uma displasia
ectodérmica que apresente alteragfes nos pélos e na pele pertence ao subgrupo 1-
5.

Esse mesmo autor listou 32 displasias ectodérmicas em 8 subgrupos do
grupo A;

1 - Subgrupo 1-2-3-4 (ou trico-odonto-onico-disitrético), 8 afecgdes;
2 - Subgrupo 1-2-3 ( ou trico-odonto-oniquico), 6 afeccdes:

3 - Subgrupo 1-3-4 ( ou trico-onico-disidrético), 2 afecgdes;

4 - Subgrupo 1-2-4 ( ou trico-odonto-disidrético), 3 afecgdes;

5 - Subgrupo 1-2 { ou trico-odéntico ), 8 afeccgdes;

8 - Subgrupo 1-3 { ou trico-oniquico ), 1 afecgéo;

7 - Subgrupo 2-3 ( ou odonto-oniquico }, 2 afecgdes;,

8 - Subgrupo 2-4 ( ou odonto-disidrético ), 2 afecgbes.

BYSTROM et al. {1975) afirmaram que individuos com EEC s&o identificados
primeiramente, na maioria das vezes, pelo palato fendido (para os autores, esta é a
caracteristica mais marcante do diagnéstico de EEC). Os sinais cardinais da
sindrome EEC, segundo esses autores, seriam: ectrodactilia, fenda bilateral de
palato e labio, displasia ectodérmica do tipo hipoidrotico (0s autores descrevem
esta displasia com as seguintes caracteristicas: cabelo pouco pigmentado, esparso,
sobrancelhas e cilios escassos, pele hipopigmentada, alteragbes dentarias que
incluem caries rampantes, oligodontia, hipoplasia de esmalte, unhas distréficas).

Os casos descritos eram isolados. A probanda da familia 1 foi descrita com
as seguintes alteragdes, entre outras: palato e Iabio fendidos (bilateral),
ectrodactiia de méos e pés, severa fotofobia, surdez progressiva bilateral,
alteracbes dentarias (agenesia, dentes condides, céaries rampantes). A probanda da

familia 2 foi descrita com as seguintes alteracdes, entre outras: palato e labio
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fendidos (bilateral), sindactilia na méo direita, surdez bilateral, agenesia dentdria.
Os autores alertaram para o fato de que o diagn6stico precoce destes pacientes é
importantissimo, principalmente porque as deficiéncias oculares e auriculares,
quando presentes, s&o progressivas.

WITKOP et al. (1975} examinaram 28 individuos pertencentes a 3 geracdes
de uma familia escandinava, com uma nova displasia ectodérmica. Os afetados
apresentavam defeitos nas unhas (onicdlise), glandulas sudoriparas (hipoidrose),
cabelos (fricodisplasia) e  alteragdes dentarias bem significantes: esmalte
defeituoso e com espessura reduzida em todos os dentes de ambas as dentigbes,
coloragéo do esmalte logo apds a erupgéo variando de branco opaco a um amarelo
amarronzado, dureza do esmalte variavel, desde areas de consisténcia dura
{esmalte normal) até areas de esmalie fridvel facilmente destacado por uma cother
de dentina; radiograficamente havia dentes retidos e com reabsorgéo coronaria,
atraso na erupgao dos dentes permanentes, formacéo radicular anormal.

Segundo SOLOMON & KEUER (1980), uma classificagcdo mais precisa das
displasias ectodérmicas seria necessaria, uma vez que em muitas afecgbes ndo se
sabe quais as estruturas alleradas. Para os autores, o termo ‘“displasia
ectodérmica” s0 deveria ser usado quando a afeccdo fosse: congénita, difusa
{oposta ao que seria localizada) com envolvimento de epiderme e de, pelo menos,
um de seus anexos (como por exemplo: cabelos, glandulas sebaceas, giandulas
exdcrinas,etc.) e por dltimo a afeccdo nao deveria ser progressiva.

OHDO et al. {1983) descreveram 5 membros de uma familia com
ectrodactilia, sindactilia, displasia ectodérmica (cabelos, sobrancelhas e cilios
escassos, alteracdes dentarias: hipodontia e microdontia), poerém sem labio leporino
e fenda palatina. Para esses autores, essa sindrome diferiria claramente da ja
descrita sindrome EEC, devido & presenca de alteragdes oculares até entdo néo

descritas na sindrome EEC. Sendo assim, esses aufores sugeriram para esta
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afeccdo o nome Ectrodactilia, Displasia Ectodérmica e Distrofia Macular ou
sindrome EEM, com etiologia autossdmica recessiva.

FREIRE-MAIA & PINHEIRO {1984) listaram ainda as diversas alteractes
dentdrias j& encontradas nas displasias ectodérmicas: dentes coniformes,
serrilhados, esfoliados, neonatais, malposicionados, méa oclusdo, diastema,
microdontia, caries extensas e precoces, taurodontia, hipoplasia de esmalte,
camaras pulpares pequenas ou ausentes, protrusdo de incisivos, anodontia ou
hipodontia, persisténcia de deciduos, erupgao precoce ou tardia de deciduos. Além
de alteragOes dentarias, os autores citaram a presencga de lesdes hiperqueratdticas
na comissura labial e borda lateral da lingua encontradas em um paciente com uma
displasia ectodérmica.

GEORGE & ESCOBAR (1984), descreveram alteracfes bucais em um
individuo com sindrome de Clouston. A probanda (51 anos) apresentava lesdes
brancas difusas, localizadas bilateralmente na mucosa jugal, palato duro e mole,
astentendo para o rebordo alveolar. A paciente era desdentada total superior
(usava protese) tendo apenas os dentes anteriores inferiores (histéria de perdas
dentarias devido a caries), era fumante, porém ndo fazia uso de alcool. Os
resultados da bidpsia foram compativeis com hiperqueratose. Além dessas
alteracbes, ao exame fisico geral encontraram: unhas distréficas (com infecgbes
fungicas), pele seca com rachaduras e manchas hipercromicas, hiperqueratose na
sola dos pés e nas paimas das méos. Pelos relatos da probanda, seu irm&o e um
primo tinham alteracdes semelhantes as suas. O tratamento para essas alteragdes,
os autores advertiram que era paleativo e consistia do uso de cremes e
antifingicos (quando houvesse micose nas unhas).

RICHIERI-COSTA et al. (1986) apresentaram o primeiro relato sobre

gémeas monozigdticas com ectrodactilia e displasia ectodérmica. As caracteristicas
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clinicas e radiogréficas das alteragGes dentdrias apresentadas pelas probandas
foram:

1 - oligodontia;

2 - 0s dentes remanescentes com forma conica;

3 - camaras pulpares largas com morfologia variada;

4 - erupcéo dentdria atrasada;

5 - processo alveolar atréfico.

Além das alteragdes dentarias, as probandas apresentavam: ectrodactilia,
displasia de pele, unhas distréficas e retardo mental.

Esses casos foram referidos pelos autores c¢omo EEC, embora ndo
apresentassem alteracbes labio-palatais, anormalidades do ducto lacrimal ou
surdez. A freqUéncia de tais alteragbes na sindrome EEC é de 65,8%, 75,6% ¢
31,7% respectivamente. As freqUéncias de alguns sinais clinicos apresentados por
individuos com a sindrome EEC, segundo os mesmos autores sdo as seguintes:
ectrodactilia - 87,8%, palato fendido - 12,1%, palato e l[abio normais - 21,9%,
displasia de pele - 73,1%, anomalias dentarias - 82,9%, unhas displasicas - 46,3%,
anormalidades de cabelo - 82,9%, retardo mental - 14,6%, anomalias renais -
14,6%; mamilos anormais - 12,1%.

Para os referidos autores a falta de alteragbes labio-palatais, ndo deve
excluir o diagnostico de EEC, uma vez que a freqUéncia de tais alteracdes é igual a
65,8%.

EKSTRAND & THOMSSON (1988) relataram um probando com uma
displasia ectodérmica, o qual apresentava alteragbes de pélos (cabelo fino,
escasso, auséncia de sobrancelhas) e de dentes (irés estavam impactados, varias
agenesias, & 0s que irrompiam tinham forma cbnica). A mucosa bucal foi descrita
como normal. Além do probando, sua m3e e sua irma apresentavam anodontia

parcial. Porém 0s autores ndo mencionaram se as consideraram afetadas.
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WALLIS (1988) descreveu um individuo com ectrodactilia, displasia
ectodérmica (cabelos escassos, poucos dentes etc) e labio e palato normais.
Segundo este autor, o individuo apresentou a sindrome EEC.

ULUSU et al. (1990) descreveram 3 familias com displasia ectodérmica
hipoidrética. O probando 1 apresentava pouca quantidade de pélos, além de serem
finos. Na@o havia alteragdes na lingua, e a saliva foi descrita como normal em
quantidade e consisténcia. Altera¢des dentarias foram descritas (varias agenesias,
incisivos e caninos com forma cdnica). Na anamnese, foi mencionado que ©
probando tinha febres altas constantes (estas eram devidas & hipoidrose). Sua
irma, apesar de ndo apresentar sinais ou sintomas de displasia ectodérmica, tinha
agenesia de incisivo lateral superior esquerdo (deciduc e permanente) e incisivo
central inferior direito (permanente). Na familia 2 foram descritas as seguintes
alteragbes dentdrias: agenesias, pré-molares rudimentares, pele seca, queilite
angular, cabelo esparso e seco. Nesta familia a probanda e seu Unico irméo eram
afetados e os pais eram consanglineos. Na familia 3 encontraram-se também
agenesia dentaria, persisténcia de deciduos (devido & falta do seu sucessor
permanente) & desgaste severo dos dentes anteriores remanescentes. Além dessas
alteragdes, os autores mencionaram que atraso no desenvolvimento dentério pode
ser encontrado em pacientes com dispiasias ectodérmicas. Segundo os mesmos, 08
problemas mais graves apresentados por estes pacientes foram: dificuldade na
mastigacdo, problemas psicolégicos (principalmente pelo aspecto senil) e
desordens na fala.

MURDOCH-KINCH et al. {1993) relataram um caso de displasia ectodérmica
{com a denominag@o sindrome da hipodontia e unhas displasicas), no qual a
probanda, com 22 anos, relatou que desde crianga tinha pouca sudorese. Ao
exame fisico, foi observado severa coiloniquia nas unhas dos pés, aléem de

alteragbes dentarias (varias agenesias, pré-molares conicos, hipoplasia de esmaite,
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persisténcia de deciduos) e gengivite marginal. Os autores chamaram a atencéo
para o diagnéstico desta afecgdo, principalmente por serem algumas vezes 0s
sinais tao discretos que podem passar despercebidos.

PROPPING & ZERRES (1993) descreveram uma nova displasia
ectodérmica, denominando-a Acro-dermato-ungueal-lacrimal-dentes: ADULT. O
diagnédstico diferencial foi feito com EEC. Para estes autores, as diferencas
significantes entre as duas sindromes foram:

1 - sardas excessivas e eczemas presentes na sindrome ADULT;
2 - perda precoce da denticdo permanente possivelmente por falta de sustentagéo
ossea { estas alteragdes néo foram descritas em EEC).

Os autores basearam-se também nas auséncias de sinais clinicos como:
palato e labio fendidos, retardo mental e surdez, para sugerirem que se tratava de
uma nova sindrome. Conforme referimos anteriormente, contudo, nenhum desses
sinais é caracteristico da sindrome EEC, logo tal diagnéstico ndo pode ser excluido.

A Ultima revisdo das displasias ectodérmicas foi feita por PINHEIRQO &
FREIRE-MAIA (1994). Nela constam 154 displasias ectodérmicas do grupo A
distribuidas em 11 subgrupos:

1 - Subgrupo 1-2-3-4 (ou trico-odonto-onico-disitrétice), 30 afeccdes;
2 - Subgrupo 1-2-3 (ou trico-odonto-oniquico), 43 afecgdes;

3 - Subgrupo 1-3-4 {ou trico-onico-disidrético), 8 afecgdes;

4 - Subgrupo 1-2-4 (ou trico-odonto-disidrético), 8 afecgdes;

5 - Subgrupo 2-3-4 (ou cdonto-onico-disidrético), 1 afecgéo;

6 - Subgrupo 1-2 (ou trico-oddntico), 28 afecgbes;

7 - Subgrupo 1-3 (ou trico-oniquico), 19 afecgbes;

8 - Subgrupo 1-4 (ou trico-disidrético), 5 afecgdes;

9 - Subgrupo 2-3 (ou odonto-oniquico), 8 afecgdes;

10 - Subgrupo 2-4 (ou odonto-disidrético), 2 afecgdes.
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11 - Subgrupo 3-4 (ou oniquico-disidrético), 2 afecgdes.

BAKRI et al. (1995) definiu displasia ectodémica como um grupo
heterogéneo de desordens caracterizada pela auséncia, desenvolvimento
retardado ou incompleto de um ou mais anexos derivados da epiderme (pélos,
glandulas sudoriparas e unhas) ou do ectoderma oral, durante a embriogénese.

HASSED et al. (1996) relataram vérias alteragfes dentdrias ja observadas
em individuos com displasias ectodérmicas: dentes natais, dentes ausentes ou
cbnicos, pequenos ou malformados, retardo na erupgdo dentéria, hipoplasia de
esmaite.

PINHEIRO et al. (1996) descreveram um probando com uma displasia
ectodérmica com a denominagdo odontomicroniquia, classificando-a como uma
displasia ectodérmica do subgrupo 2-3 (grupo A), segundo PINHEIRO & FREIRE-
MAIA (1994). As alteracbes dentarias encontradas foram: retardo na erupgéo dos
dentes deciduos {acompanhada de esfoliagdo precoce dos mesmos e caries
axtensas). Os dentes permanentes irrompiam precocemente, tanto dentes deciduos
quanto permanentes tinham raizes curtas, sendo também rombdides as raizes dos
dentes permanentes. Essas alteragbes eram acompanhadas de alteragdes nas
unhas (estas tinham pouco crescimento).

Com o crescente avango dos estudos em displasias ectodérmicas, ©
diagndstico precoce destas tornou-se uma das maiores preocupacgdes em relacdo a
este grupo de afecgbes. Este diagndstico nem sempre & possivel ao nascimento,
visto que alguns dos sinais fisicos s6 se tornam mais evidentes a medida que a
crianga se desenvolve. Ao estomatologista cabe uma grande responsabilidade
neste diagnostico, principalmente porque as alteragdes dentarias nestes individuos
s#o as segundas mais freqUentes, superadas apenas pelas alteragbes de pélos,

segundo FREIRE-MAIA & PINHEIRO (1984).
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5- PROPOSICAO

Examinando e avaliando 5 probandos com  displasias ectodérmicas,
objetivou-se:
1 - avaliar e descrever as alteracGes bucais fisicas e radiograficas apresentadas
pelos individuos afetados de cada familia;
2 - correlacionar as alteracbes enconiradas ao diagnoéstico estabelecido de
displasias ectodérmicas,

3 - verificar as possiveis etiologias para estas afecgdes.
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6 - MATERIAL E METODOS

Foram avaliadas cinco familias residentes no municipio de Caratinga, MG.

A primeira referéncia sobre os probandos dessas familias, na maioria das
vezes, foi a presenga de dentes condides. Esta referéncia foi fornecida por
profissionais referidas como técnicas em higiene dental (THD), que trabalhavam no
departamento odontoldgico da prefeitura do referido municipio.

Durante um programa de prevengdo as doengas da cavidade bucal,
realizado nas escolas do municipio, as criangas de 3 a 14 anos receberam
orientacdo para uma boa escovacio além do bochecho semanal com fluoreto de
sodio a 0,2%. Quando da realizacdo do bochecho e escovagéo, os probandos
foram identificados, sendo a caracteristica de dentes condides que chamou a
atencdo das THD. Estas encaminhavam os individuos a um dos consultérios
odontolégicos da prefeitura, onde era realizado além do exame fisico bucal um
minucioso exame fisico geral. Logo em seguida, 0s individuos eram encaminhados
para o0 exame radiogréafico. Quando necessério, foi solicitada uma avaliagdo, por
uma equipe médica, principalmente os casos em que havia suspeita de surdez e
risco de cegueira.

Para uma melhor ordenagao dos dados clinicos e radiograficos dos
probandos, foi elaborada uma ficha clinica (anexo) que inciuia os seguintes dados:
1 - identifica¢&o do paciente;
2 - anamnese;
3 - exame fisico geral;
4 - exame fisico bucal;
5 - exame radiogréafico do complexo maxilomandibular;

6 - achados genéticos.
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Anamnese
A anamnese foi dividida em queixa principal e queixas associadas. Nestas
questionou-se a presenga de alteracSes em estruturas de origem ectodérmica tais

como: hipoidrose (com ou sem hipertermia), hiperidrose e lacrimacéo reduzida.

Exame fisico geral

O exame fisico geral foi realizado observando-se a presenga ou auséncia
dos sinais clinicos classicos {(pélos, dentes, unhas e sudcrese) descritos em
displasias ectodérmicas, ou de outras alteragdes. Os resultados desse exame foram
apresentados de forma semelhante a descricdo de FREIRE-MAIA & PINHEIRO
{1984):
1 - pélos;
2 - unhas;
3 - pele;
4 - olhos;
5 - face,
6 - desenvolvimento psicomotor e fisico ;
7 - membros;

8 - outros achados.

Exame fisico bucal

A metodologia utilizada para o exame fisico bucal foi a descrita por
TOMMASI (1989). As estruturas bucais examinadas e as respectivas alteragbes
investigadas foram as seguintes: freio labial ; alteragbes de volume e de forma,
mucosa : alteracdes de contorno, superficie e cor; dentes: alteragbes de posicio,
forma, nuimero, desenvolvimento e presenca ou ndc de uma aita prevaléncia de

carie. A notacdo dentédria foi feita de acordo com a Federacdo Dentéria
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Internacional (FDI), conforme PICOSSE (1983). Para a avaliagdo do
desenvolvimento dentario, utilizou-se a tabela de NICODEMO et al. 1974. Foi
considerada a presenga de agenesia neste estudo quando: |
1 - clinicamente o dente estava ausente considerando a idade do individuo na
epoca dos exames;
2 - ao exame radiografico panoramico constatou-se a auséncia do germe dentario;
3 - historia negativa de exodontia, perda por trauma ou esfoliagdo.

Na anadlise da persisténcia de dentes deciduos foi utilizada a tabela de

LOGAN & KRONFELD modificada por McCALL & SCHOUR, 1944,

Exame radiografico

Foram realizados frés ftipos de exames radiograficos do complexo
maxilomandibular. Dois destes foram exames intrabucais e um extrabucal. A
radiografia extrabucal foi a panordmica, como recomenda GRATT (1987). As
radiografias intrabucais realizadas foram: periapicais (utilizando-se a técnica do

paralelismo) e interproximais, segundo GOAZ et al. (1987).

Para o exame radiografico panoramico utilizou-se o aparelho Panoura 10*.

Utilizou-se o filme Kodak-TMG/ RA-1, produzido pela Kodak, Brasileira Ltda.
Os chassis eram providos de placas intensificadoras tipo Lanex Regular, ambos
produzidos pela Eastman Kodak Company Rochester, New York, USA.

O aparelho usado para as tomadas das radiografias periapicais e

interproximais foi um Funk X-10, 60 kVp e 10 mA.

" Fabricado pela Yoshida Corporation, Japéo,
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Para as técnicas intrabucais realizadas, foram utilizados posicionadores do
modelo Rinn X-C-P. O filme utilizado foi o Ektaspeed-plus- EP-21P produzido pela
Eastman Kodak Company Rochester, New York, USA, com tempos de exposicio
recomendados pelo fabricante.

A técnica de processamento empregada para todas as radiografias foi a
manual de temperatura X tempo, com tempos de processamento recomendados
pelo fabricante.

Na realizacdo de todas as radiografias, os pacientes foram devidamente

protegidos com avental de chumbo.

Achados genéticos

Foi questionada a existéncia ou n@o de casamentos consanglineos na
familia, a ocorréncia ou ndo de outros afetados na familia (ainda que menos
gravemente afetados) e a ocorréncia de abortos efou natimortos.

Todas as familias foram visitadas in loco, pelo menos duas vezes (a maioria
residente na zona rural de Caratinga). Nessas visitas, questionavam-se e
examinavam-se todos os familiares possiveis, oferecendo a todos que
apresentavam alteracSes dentais a oportunidade de tratamento odontolégico,
fornecido através da prefeitura municipal do referido municipio. Todos o0s
heredogramas foram montados apds se esgotarem as possibilidades de se localizar

0 maior numerc de membros possivel.

Apos a realizag@o dos exames, nos individuos que permitiam foram feitas
fotografias extra e intrabucais. O modelo das respectivas autorizagGes assinadas

pelos pais, guando os individuos eram menores esta no apéndice.
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7 - RESULTADOS

As familias foram numeradas de um a cinco. Neste capitulo serdo primeiro
apresentadas as fichas clinicas, preenchidas apenas para os probandos, seguidas
por 2 tabelas, que mostram apenas os afetados examinados que tiveram
alteracbes bucais clinicas e radiograficas, de cada familia (pois nem todos os
afetados examinados apresentaram alteragfes bucais). Nas tabelas, os afetados
serdo referidos pelos seus respectivos numeros que apareceram na genealogia.
Apds a apresentacdo dessas 2 tabelas (para cada familia) é apresentada uma

tabela avaliando a predominancia de agenesia pelos arcos dentais.

FAMILIA 1

Identificagdo do paciente
Nome: S.8.T. (IV-13) Sexo: masculino.
Cor: branca. Data de nascimento. 20-01-90

ldade na época dos exames: 5 anos.

Anamnese
Queixa principal: ndo relatada.

Queixas associadas: otite.



Exame fisico geral (Fig.2)

Pélos: cabelos finos e esparsos.

Unhas: curtas; com estrias longitudinais.

Pele: seca, com manchas hipo ou hipercrémicas.
Olhos . normal.

Face: orelhas malformadas.

Desenvolvimento psicomotor e fisico: normal.
Membros: normais.

Qutros achados: ofite.

Exame fisico bucal (Fig.3)
Freio labial: hipertréfico.
Mucosa: normal.
Dentes: - presenca apenas da denticdo decidua;
- auséncia do 52,
- vestibulo-versdo dos 51 e 61;
- condides: 62, 71, 72, 81, 82;
- nUmero de dentes cariados: 2;

- dentes restaurados: 0.

Exame radiografico (Fig.3)

- Agenesia: 52, 12, 22;

- Dentes condides: 41, 42, 31, 32,

- Calcificacdo distrofica da polpa: dente 51,

- Atraso no desenvolvimento dentério.

43
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Achados Genéticos
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Heredograma do padréo autossémico dominante da displasia ectodérmica

Figura 1

encontrada na familia 1. O individuo |-1 transmitiu a afec¢do tanto para seus

filhos quanto suas filhas.



TABELA 1

Alteracdes fisicas bucais segundo os afetados da familia 1.

Afetados Freio labial { Dentes mal Dentes Dentes
posiciona- conodides cariados
dos
vV-13 H p P 2
V-8 B P P 0
-4 N P A 7

H-hipertréfico; B-hipertréfico com baixa insercio; N-normal; A-ausentes P- presente.

TABELA 2

Alteracbes radiograficas segundo os afetados da familia 1.

45

Afetados Agenesia Calcificagédo Dentes conoides Atraso no
dentaria distrofica da polpa desenvolvimento

dentario

V-13 Presente Presente Presente Presente

V-8 Presente Presente Ausente Ausente

fi-4 H+ Ausente Ausente Ausente

H+ - histéria positiva.

O termo H foi utilizado porque o individuo apesar de ter feito varias exodontias, relatou nao ter tido alguns

dentes.



TABELA 3

Ndmero de agenesias dentarias segundo a arcada dentaria, na familia 1.

ARCADA N DE AGENESIAS
MAXILA 7
MANDIBULA 2

46



Figura 2

Algumas das alteragdes encontradas na familia 1: a- cabelo esparso,

b- manchas hipocrémicas na pele, c- unhas curtas com estrias longitudinais.
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Figura 3

Alteragdes dentarias do probando 1: a- exame fisico bucal: dentes condides,

b- radiografia panoramica: dentes condides e agenesias.

43
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FAMILIA 2

Identificagdo do paciente
Nome: A.P.8.(llI-7) Sexo: masculino.
Cor: branca. Data de nascimento: 20-01-83

ldade na época dos exames: 13 anos.

Anamnese
Queixa principal: "dentes que estragavam rapido”,

Queixas associadas: fotofobia. Ndo ouve bem.

Exame fisico geral (Fig.5)

Pélos: cilios esparsos, sobrancelhas escassas no tergo distal.

Unhas: malformadas em alguns dedos dos pés e das maos.

Pele: seca; com manchas hipocromicas.

Olhos: fibras de mielina no olho esquerdo, além da presenga de hipermetropia
e astigmatismo.

Face: filtro labial curto, alteragbes auriculares.

Desenvolvimento psicomotor e fisica: atraso no desenvolvimento psicomotor.
Membros: ectrodactilia, polidactilia e assimetria de membros.

Outros achados: surdez do probando confirmada pela audiometria.

Exame fisico bucal

Freio labial: hipertréfico.

Mucosa: normail.

Dentes: - presenga apenas de 3 restos radiculares;

- historia de dentes condides e agenesia;
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- histdria de alta prevaléncia de carie.
Exame radiografico (Fig. 8b)
- Dentes 33, 37 e 43 nao irrompidos;

- Atraso no desenvolvimento dentario.

Achados genéticos

O
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Figura 4

Padr&o de heranga da familia 2. autossdmico dominante (?) ou ligado ao X

dominante (7). Ectrodactilia e polidactilia foram encontradas nos individuos -

3elll-7.



TABELA 4
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Alteracdes fisicas bucais segundo os afetados, da familia 2.

Afetados Freio labial Dentes Persisténcia Dentes Dentes mal
condides | de deciduos | cariados posiciona-
dos
-7 H H+ A H+ A
1-3 N H- A H+ A
-8 N A A A A
il-9 N A P A P

H - hipertréfico; H+ - histdria positiva; H- - historia negativa; A - ausente; P - presente; N - normal.

Para os individuos desdentados, os dados referentes a dentes foram obtidos através da anamnese,

expressos como histéria.

TABELA S

Alteraces radiogréficas segundo os afetados da familia 2.

Afetados Agenesia Dentes néo Atraso no Dentes 12 e
dentaria irrompidos desenvolvimento | 22 em “chave
dentario de fenda”
-7 H+ Presente Presente Ausente
-3 H+ Ausente Ausente Ausente
-8 Ausente Ausente Ausente Presente
ii-9 Presente Ausente Presente Ausente

++ - histdria positiva.

Para os individuos desdentados, os dados referentes & agenesia foram obtidos através da anamnese,

expressos como historia.



TABELA S

Numero de agenesias dentarias segundo a arcada dentéria, na familia 2.

Arcada | N°de agenesias
Maxiia 2
Mandibula 2

52
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Figura 5

Mal formagdes encontradas na familia 2: a) polidactilia, b) m&os com ectrodactilia,

c) ectrodactilia (pés em garra) e unhas mal formadas.
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Figura 6

Familila 2: a) persisténcia de dentes deciduos, transposigédo do canino permanente
inferior direito (individuo I11-9). b) Radiografia panoramica do probando: dentes n&o

irrompidos.
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FAMILIA 3

Identificagdo do paciente.
Nome: M. A. M. B. Sexo: masculino.
Cor: branca. Data de nascimento: 15/ 06/ 87.

Idade na época dos exames: 8 anos.

Anamnese
Queixa principal: "dentes da frente que nunca nasceram”.

Queixas associadas: ndo ouve bem.

Exame fisico geral (Fig.8)

Pé&los: hipotricose (cabega), cilios e sobrancelhas normais.

Unhas: normais.

Pele: fina e seca.

Olhos: o probando foi operado de catarata aos 5 anos, fotofobia.

Face: filtro labial curto, 14bios protrusos.

Desenvolvimento psicomotor e fisico; atraso no desenvolvimento psicomotor.
Membros. normais.

Outros achados; surdez confirmada por audiometria.

Exame fisico bucal (Fig.8)
Freio labial: hipertréfico.
Mucosa: normal.
Dentes: - presenca de denticdo mista;
- auséncia dos: 12, 22, 31, 32, 36, 41, 42, 46,

- namero de dentes cariados: 0;



36

- dentes restaurados: 0

Exame radiografico (Fig.8)

- Agenesia: 12, 13, 15, 22, 31, 32, 33, 35, 41, 42, 43;

- Imagem radioldcida unilocular localizada na distal do dente 36, sugestiva da
cripta 6ssea do dente 37.

- Atraso no desenvolvimento dentario,

Achados genéticos
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.
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Figura 7
Heredograma da familia 3. A presenca de antepa;ssados comuns, nas

Ultimas geragdes, aos pais do probando, sugere uma heranga autossémica

recessiva.



TABELA7

Alteragdes fisicas bucais segundo os afetados da familia 3.

Afetados | Freio labial
1 Hipertrofico
TABELA 8

Alteracdes radiograficas segundo os afetados da familia 3.

Afetados Agenesia Atraso no
dentéria desenvolvimento
dentario
1 Presente Presente
TABELA 9

Numero de agenesias dentarias segundo a arcada dentaria, na familia 3.

Arcada | _N° de agenesias

Maxila 4
Mandibula 7
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Figura 8

Alteracbes apresentadas pelo probando 3: a- hipotricose na cabeca, b- dentes
ausentes clinicamente, c- radiografia panoramica: agenesias e atraso no

desenvolvimento dentario.
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FAMILIA 4

Identifica¢do do paciente
Nome: R. A. (IV-6) Sexo: masculino.
Cor: branca. Data de nascimento: 26/ 02/ 86.

ldade na época dos exames: 10 anos.

Anamnese
Queixa principal: nio relatada.
Queixas associadas: ndo ouve bem. Esta com dificuidades para enxergar

dentro da sala de aula.

Exame fisico geral (fig.10 a)

Pélos: sobrancelhas finas, esparsas no tergo distal.

Unhas: normais.

Pele: fina e seca, ceratose no couro cabeludo, discreta hiperceratose palmar.
Oihos: lacrimacgao normal.

Face: alteragbes auriculares, filtro labial curto, rugas ao redor dos olhos.
Desenvolvimento psicomotor e fisico: normal.

Membros: normais.

Outros achados: otite e surdez do probando confirmada pela audiometria.

Exame fisico bucal.
Freio labial: normal.
Mucosa: normal.
Dentes: - presenga de dentic&o mista;
- auséncia dos:12, 14, 22, 24, 31, 32, 34, 41, 42, 44;
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- condides: 72, 81, 82
- persisténcia dos deciduos: 72, 81, 82.
- nimero de dentes cariados: 0;

- dentes restaurados: 2.
Exame radiogréfico.(Fig. 10c)
- Agenesia: 12, 14, 15,17, 22, 25, 27, 35, 37, 41, 45, 47:
- Dentes condides: 31, 32, 42.

- Atraso no desenvolvimento dentario.

Achados genéticos

D
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Héoéé
zii

Figura 9

Heredograma do possivel padréo de heranga recessiva ligada ao X (7) para

a displasia ectodérmica apresentada pela familia 4.
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TABELA 10

Alteracbes fisicas bucais segundo os afetados da familia 4.

Afetados Dentes Persisténcia Dentes Dentes
condides de deciduos cariados restaurados
-5 Presente Presente 2 0
V-6 Presente Presente 0 2
TABELA 11

Alteracbes radiograficas segundo os afetados da familia 4.

Afetados Agenesia Dentes Afraso no
dentaria condides desenvolvimento
dentario
V-5 Presente Ausente Presente
V-6 Presente Presente Presente
TABELA 12

Numero de agenesias dentarias segundo a arcada dentaria, na familia 4.

Arcada |  Node agenesias

Maxila 17
Mandibula 15
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Figura 10

Alteragbes encontradas na familia 4. a) sobrancelhas escassas, b) persisténcia de
dentes deciduos, c) radiografia panoramica do probando: atraso no

desenvolvimento dentario.
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FAMILIA 5

identificagdo do paciente.
Nome: T. J. P. (llI-5) Sexo: masculino.
Cor: branca. Data de nascimento:25/01/83

Idade na época dos exames: 13 anos.

Anamnese
Queixa principal: "dentes muito finos".

Queixas associadas: voz muito rouca.

Exame fisico geral

Pélos: finos, sobrancelhas irregulares e escassas no tergo distal, escassos ou
ausentes no corpo.

Unhas: normais.

Pele: normal.

Olhos: lacrimagao reduzida, fotofobia.

Face: filtro labial curto, alteragGes auriculares.

Desenvolvimento psicomotor e fisico: normal.

Membros: normais.

Qutros achados: voz anasalada.

Exame fisico bucal (Fig.12a).
Freio labial: hipertréfico com baixa insergéo.
Mucosa: normal.
Dentes: - presenca de dentigdo mista;
- auséncia dos: 14, 15, 17, 23, 25, 27, 35, 37, 45, 47,
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- conoides: 12, 22, 31, 32, 42
- persisténcia dos deciduos: 55, 63, 65, 75, 85;
- numero de dentes cariados: 0;

- dentes restaurados: 0.
Exame radiogréafico
- Agenesia: 14, 15, 17, 18, 25, 27, 28, 35, 37, 38, 45, 47, 48;

- Dente impactado; 23.

Achados genéticos

I
2 3 4 ﬁ
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v

Figura 11
Padrao de heranca da displasia ectodérmica da familia 5: autossdmico dominante
(?) ou ligado ao X dominante (7). A auséncia de descendentes dos individuos do

sexo masculino ndo permitiu a determinagéo exata do padrdo de heranga.



65

TABELA 13

Alteracbes fisicas bucais segundo os afetados da familia 5.

Afetados Dentes Persistén- | Dentes Dentes Dentes Freio
condides cia de cariados | restaurados mal labial
deciduos posicio-
nados
H-5 p P 0 1 P B
-4 P P 0 4 P B
-3 A A 0 13 P N
I1-2 A A H+ 1 p N

P - presente; A - ausente; H+ - histéria positiva para carie; B~ hipertréfico com baixa insergéo, N -
pormal.
O termo historia foi usado para o individuo que, apesar de ndo ter caries, relatou que esta foi a

causa da perda de véarios de seus dentes.

TABELA 14

Alteragbes radiogréficas segundo os afetados da familia 5

Afetados Agenesia Dentes Dentes 12 e
dentaria impactados 22 em chave
de fenda
-5 Presente Presente Ausente
Hi-4 Presente Ausente Ausente
11-3 Presente Ausente Presente
-2 H+ Ausente Ausente

H+ - histdria positiva.

O termo histéria foi usado para o individuo desdentado parcial (devido a vérias exodontias), porém

relatou nunca ter tido alguns dentes.
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TABELA 15

Ndmero de agenesias dentarias segundo a arcada dentaria, na familia 5.

Arcada N° de agenesias

Maxila 10
Mandibula 11
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Figura 12

Algumas das alteragdes bucais encontradas na familia 5: a) freio labial hipertréfico
com baixa insergéo (probando), b) dentes mal posicionados (individuo IlI-4), c)

radiografias periapicais (individuo I11-3): incisivos laterais em chave de fenda.
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8 - DISCUSSAO
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8 - DISCUSSAO

8.1 - Etiologia

Uma das maiores dificuldades para se estabelecer a etiologia de displasias
ectodérmicas estd naqueles casos isolados, isto é, casos em que apenas o
probando é afetado (sendo os pais normais e n&o consanglineos). Qutra
dificuldade encontrada no estabelecimento da etiologia destas afeccfes esta nas
informagdes pouco elucidantes que os membros da familia estudada fornecem ao
profissional que esta investigando o caso, ou seja, muitas vezes faltam afetados
para o estabelecimento do padrdo da heranga. E como nessas investigagGes
examinar toda a familia é praticamente impossivel, o profissional conta com
informacges fornecidas pelos membros entrevistados.

Nas familias estudadas neste trabalho, o estabelecimento da etiologia como
hereditaria foi possivel nos 5 casos. Inicialmente é importante diferenciar os
termos: hereditario e congénito. Para JORGENSON & SALINAS (1979) uma
afecgdo e hereditaria quando ocorrem alteracfes no material genético do individuo
& estas mutagbes podem ser herdadas. Porém, fatores ambientais podem produzir
alteragcfes no embrido ou no feto, e a0 nascimento estas alteracdes estaréo
presentes na crianga, sendo denominadas congénitas. Assim, varias afeccdes
hereditarias podem ser congénitas, porém nem todas as alteragbes congénitas sdo
hereditarias. Como exemplo, podemos citar as malformacgdes congénitas causadas
pelo uso da talidomida durante a gravidez, porém estas alteragSes ndo séo
herdadas, ocorreram pela agao de um agente teratogeno.

As familias estudadas apresentaram distirbios monogénicos (este é
determinado por um alelo especifico num Unico [6cus em um ou ambos 0s membros
de um par de cromossomos). Esses disturbios apresentam-se em 4 padrbes de

acordo com a transmissdo nas familias: autossdmico dominante ou recessivo (a
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localizagdo cromossémica do Iécus do gene esta num cromossomo autossomo, se
o fendtipo se expressa até mesmo quando apenas um cromossomo de um par
possui o alelo variante, dizemos ser dominante; se o fenotipo sé se expressa
quando ambos 0s cromossomos de um par possuem um alelo variante, trata-se do
padrao recessivo) e ligado ao X dominante ou recessivo (a localizagéo
cromossOmica do lécus do gene estd no cromossomo X, sendo os padrdes
dominante e recessivo ja descritos anteriormente).

Para o estabelecimento deste padréo, analisou-se os heredogramas. A
familia 1 (Fig. 1), teve um padrdo heranga autossdmico dominante, caracterizado
por:

1 - o fendtipo aparece em todas as geragbes, e todo afetado tem um genitor
afetado,

2 - familiares fenotipicamente normais n&o transmitem o fendtipo para seus fillhos,
exceto se houve auséncia de penetrancia ou a expresséo foi tdo leve que passou
despercebida ao examinador;

3 - homens e mulheres tém a mesma probabilidade de transmitir o fendtipo aos
fithos de ambos os sex0s. Essa caracteristica encontrada na familia 1 foi que
permitiu descartar a etiologia ligada ao X dominante. Nesta, homens afetados terdo
todas as suas filhas afetadas, porém nunca os seus filhos. E no heredograma da
familia 1, observa-se que o individuo I-1 transmitiu a afecgdo tanto para seus filhos
como para suas filhas, além do que existiam muiheres néo afetadas na il geragéo
{na herang¢a ligada ao X dominante, todas filhas de homens afetados serio
afetadas).

Para as familias 2 ¢ 5 (Fig. 4 e 11 respectivamente), o padréo da heranga
ndo pbde ser conclusivo, podendo ser considerado tanto um padrdo autossdmico
dominante quanto um padréo ligado ao X dominante. Isto porque a heranca em

ambas as familias estd sendo passada através das mulheres, e o padridc de
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heranga atraves das mulheres, na heranga ligada ac X dominante, n&o é diferente
do padr@o autossdmico dominante; como as mulheres possuem um par de
cromossomos X assim como um par de autossomos, cada filho de uma mulher
afetada tem 50% de chances de vir a ser afetado, independente do sexo. Na
familia 2, o Unico afetado do sexo masculino (I1I-7) ainda n&o teve filhos. Se este
vier a ter filhos (homens) afetados, entdo o padrao autossdmico dominante sera
conclusivo para esta afecgdo. A auséncia de mais afetados, na familia 2, pode ter
como hipbtese uma nova mutacdo, que se iniciou na li geracéo.

O mesmo raciocinio utilizado para a familia 2 equivale para a familia 5. Como
a heranga esta sendo passada pelas mulheres (I-2, -2, Hl-2) e seus fithos
{(homens) afetados ndo tiveram descendentes, ndo se pode concluir o padrao de
heranga. Se o padrio for ligado ao X dominante, todas as fithas que o probando vir
a ter sergo afetadas, porém nenhum de seus filhos.

Na familia 3, apds a andlise do heredograma (Fig.7), concluiu-se tratar de um
padridc autossOmico recessivo (nota-se a presenca de antepassados comuns
dentro das ultimas geragbes). A heranca autossdmica recessiva expressa-se
apenas em homozigotos (o individuo tem o par de alelos idénticos, isto € os dois
alelos possuem o gene mutado). Para isto ocorrer, os pais deveréo ser portadores
do gene afetado, porem ndo manifestaréo fenotipicamente a afecgdo. O risco do
filho receber o alelo recessivo & de 1 em 4. Na familia estudada, o probando era o
unico afetado, sendo que a sua irmd@ ndo afetada (segundo FREIRE-MAIA &
PINHEIRO, 1984, na heran¢a autossdmica recessiva, irmaos norméis de individuos
afetados tém uma alta probabilidade de serem heterozigotos) teve o mesmo risco
do irmdo (1 em 4) e a auséncia de mais irmdos propiciou a auséncia de outros
afetados. O heredograma mostrou também a auséncia de outros familiares
afetados, sendo também uma caracteristica do padréo recessivo de heranga, pois ¢

gene pode estar presente em sucessivas geragdes na forma heterozigdtica.
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Havendo casamentos de dois heterozigotos, o gene recessivo pode ser herdado
pelos filhos, sendo que a chance disto ocorrer pode ser aumentada na presenca de
casamentos consanglineos. Porém segundo THOMPSON et al. (1993), a
consanglinidade ndo € 0 que mais ocorre na heranga recessiva, pois o
acasalamento de individuos ndo aparentados, sendo cada uma deles fortuitamente
portador, é responsdvel pela maioria dos casos do padrdo autossémico recessivo.

Na familia 4 (Fig.9), o provavel padrao de heranga encontrado foi o ligado ao
X recessivo. Os critérios utilizados para este padréo de heranga séo:

1 - a incidéncia do carater € mais em homens do que em muiheres;

2 - 0 gene responsavel é transmitido por um homem afetado para todas as suas
filhas (e nunca para os seus filhos). As filhas geralmente ndc séo afetadas, mas
expressam a afeccdo de modo variavel e seus filhos terdo uma chance de 50% de
herdar a afeccdo. No caso da familia 4, os homens afetados n&o tiveram
descendentes. Com isso, ndo se pdde observar a transmisséo da afecgdo de um
homem afetado, através de suas filhas, para os filhos dessas. Os individuos {I-7 e
-7 sado portadores da afecgdo, seus filhos tiveram 50% de chance de serem
afetados e H50% de serem normais; suas filhas tiveram 50% de chance de serem
normais e 50% de serem portadoras. O individuo V-2 &€ normal; se ele se casar
com uma muther normal, a afecgéo ndo sera transmitida aos seus descendentes. Ja
o individuo IV-3 tem 50% de chances de ser normal e 50% de ser portador da
afeccdo. Portanto, no caso da familia 4, 0 que sugere ser um padrdo recessivo
ligado ao X é a presenca apenas de homens afetados.

As displasias ectodérmicas deste estudo mostraram uma expressividade
variada. O termo foi definido por THOMPSON et. al {1993), como “0 grau de
expressdo” do fendtipo, ou seja, individuos com o mesmo gendtipo mas com
manifestacBes fenotipicas diferentes. Na familia 2 pbéde-se observar uma

expressividade variavel. Os individuos -8 e H11-9 (Fig.4) ndo mostraram a presenga



73

de ectrodactilia, apesar de serem afetados, enquanto que ectrodactilia estava
presente em seu irm&o (lli-7), (fig. 5b e 5¢) e em sua mae (lI-3), que, além da
ectrodactilia, apresentava-se com polidactilia (Fig.5a). O provavel diagnéstico para
a afeccdo apresentada pela familia 2 € da sindrome EEC, apesar da auséncia de
palato e/ou labio fendidos. Segundo RICHIERI-COSTA et al., 1986, palato fendido
aparece em apenas 12.1% dos casos de EEC, enquanto ectrodactilia, anomalias
dentais, unhas displasicas e tricodispiasia foram citadas pelos autores com as
respectivas freqUéncias para EEC: 87,8%, 82,9%, 46,3%, 82 9%:; sendo essas
alteragbes encontradas nos individuos da familia 2. Os diagndsticos diferenciais
foram feitos com outras displasias ectodérmicas: EEM e ADULT. A sindrome EEM
foi excluida porque na familia 2 ndo havia distrofia macular (esta foi verificada por
exame de fundo de oltho no probando), sendo também o padréo de heranga descrito
para EEM autossdmico recessivo. Ja alterages observadas na sindrome ADULT,
tais como: sardas excessivas e perda precoce dos dentes, devido a falta de
sustentacao 0ssea, néo foram encontradas na familia 2. O provavel diagnéstico de
EEC para a sindrome apresentada por esta familia foi ao encontro aos de varios
autores que também néo encontraram labio e/ou palato fendidos em seus pacientes
com EEC (RICHIERI-COSTA et al., 1986; WALLIS, 1988; RODINI & RICHIERI-
COSTA, 1990), sendo este fato explicado pela grande manifestag@o fenotipica
encontrada na EEC, segundo os mesmos autores. Poréem, BYSTROM et al. (1975)
contradizem o diagnéstico de EEC sem 1abio efou palato fendidos; para eles esta
caracteristica é marcante para a referida sindrome.

Na familia 5 o grau de expressividade da displasia ectodérmica descrita
também foi variavel. O individuo ilI-3 (Fig.12c), considerado afetado, tinha apenas
alteracdes dentarias. Esses achados foram reforgados por trabalhos de BUNTINX &

BARAITSER (1989) que consideraram afetada a irm& de um probando com uma



74

displasia ectodérmica, apenas pelo sinal fisico bucal de agenesia de um Unico
dente.

Também nas familias 1 e 4 o grau de expressividade clinica das afecgbes foi
variado. Na familia 1 (Fig.1), apenas nos afetados V-9 e IV-13 foram encontradas
dentes condides, sendo que outros afetados examinados nic mostraram essas
alteracdes.

Na familia 4, o individuo IV-5 (Fig.9) foi o mais gravemente afetado em
relagéo a agenesia dentaria, mostrando esta também uma expressividade variada
nos afetados da referida familia.

A variabilidade no padrdo de transmiss@o das displasias ectodérmicas,
encontrada neste estudo, foi ao encontro aos relatos de outros autores como,
WEECH, 1929; CLOUSTON, 1939; PINHEIRO & FREIRE-MAIA, 1994; os quais
citaram como possiveis padrbes de heranca para as displasias ectodérmicas o
autossdmico dominante ou recessivo e o ligado ao X dominante ou recessivo.

A partir desses resultados, constatou-se que s6 foi possivel a elucidagéo da
etiologia dessas afecgfes a partir de uma investigagdo das familias dos probandos.
Isto vem reforgar cada vez mais a importancia da semiologia nos consultorios
odontolégicos, pois, muitas vezes, o estomatologista é o primeiro a ser solicitado a
dar um diagnéstico destas afecgbes devido as alteragbes dentarias graves que

estes individuos apresentam.
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8.2. Alteragbes bucais fisicas e radiograficas.

Neste capitulo s&o discutidas as alteragbes bucais (fisicas e radiogréficas)
encontradas nos individuos com displasias ectodérmicas. Objetivou-se, com a
inclusdo do exame fisico geral nos resultados, a elucidagdo do diagnostico de
displasias ectodérmicas, lembrando que apenas as alteragdes bucais néo seriam
suficientes para o diagnéstico dessas afecgbes.

A agenesia dentaria esteve presente em 13 individuos afetados examinados.
Para aqueles que eram desdentados totais, a histéria da n&o erupgéo de vérios
dentes foi conclusiva de que havia nestes individuos varios dentes que nunca se
formaram (no exame radiografico panoramico ndo havia dentes inclusos), porém
tornou-se dificil avaliar o grau de agenesia dentaria.

Examinando a radiografia panoramica do probando 1 (Fig.3), foi considerada
agenesia dos dentes: 52, 12 e 22, pois pela sua idade cronoldgica (5 anos) os
dentes 12 e 22 ja deveriam ter iniciado o desenvolvimento tomando como referéncia
a tabela proposta por NICODEMO et al. {1974). O dente 52 ja deveria estar
irrompido nessa idade. Porém n&o seria seguro afirmar agenesia dos dentes 15, 17,
25, 27, 35, 37, 45, 47, uma vez que o paciente apresentou um atraso generalizado
no desenvolvimento dentario (com idade dentaria de aproximadamente 3 anos).

Como o probando 2 foi submetido a varias exodontias, ndo foi possivel
verificar quantas agenesias existiram, porém considerou-se a anamnese importante
neste diagnostico, visto que a mée do referido relatou que varios dentes deste néo
irromperam. Ao exame radiografico panoramico verificou-se a presenga de trés
dentes inferiores néo irrompidos. Além de agenesia, observou-se um atraso no
desenvolvimento dos dentes remanescentes do probando 2, sendo que, pela idade
cronolégica (13 anos), os dentes 27, 37 e 47 (Fig.6b) ja deveriam apresentar

rizogénese completa.
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Observando a radiografia panoramica do probando 3 (Fig. 8), considerou-se
agenesia para os dentes: 12, 13, 15, 22, 31, 32, 33, 35, 41, 42 e 43, pois pela
idade cronologica {8 anos) alguns desses dentes j& deveriam ter se formado e
outros estar em desenvolvimento. Para os dentes 37 e 47 ndo se pdde concluir se
estava ocorrendo agenesia ou atraso no desenvolvimento, visto que este individuo
apresentou atraso no desenvolvimento de outros dentes. 14, 17, 23, 26, 27, 36, 45
e 46; com idade dentaria compativel a aproximadamente 7 anos.

Agenesia e atraso no desenvolvimento dentaric também foram encontrados
nos individuos IV-5 e IV-8 da familia 4. Para o probando (Fig. 10c) considerou-se
agenesia dos dentes: 12, 15, 17, 14, 22, 25, 27, 35, 37, 41, 45 e 47, pois pela sua
idade cronoldgica (10 anos) alguns desses dentes j& deveriam estar formados e
outros em desenvolvimento. Para os dentes 18, 28, 38 e 48, ndo considerou-se
agenesia, visto que ha um atraso generalizado do desenvolvimento dentario neste
individuo, sendo observado principalmente nos dentes anteriores inferiores, A idade
dentaria deste probando foi compativel com aproximadamente 6 anos e 6 meses.

Em todos os individuos que se apresentaram com agenesia dentéaria, esta
estava associada a outros sinais de displasias ectodérmicas (tricodisplasia,
onicodisplasia, disidrose). Esses achados foram coerentes com varias publicagbes
anteriores (THURNAM, 1848; GOECKERMANN, 1920; WEECH, 1929; SHAPIRO
& FARRINGTON, 1983; FREIRE-MAIA & PINHEIRO, 1984; BUNTINX &
BARAITSER, 1989; GORLIN et al., 1990; SCHALK-VAN DER WIEDE, 1992 e
HASSED et al.,1996) que relataram a presenga de agenesia dentaria como parte
da sindrome das displasias ectodérmicas.

Também o atraso no desenvolvimento dentario em individuos com displasias
ectodérmicas ja foi relatado por LOWRY et al.,1966; REDPATH & WINTER, 1969;
WITKOP et al., 1975; FREIRE-MAIA & PINHEIRO, 1984; ULUSU et al., 1990.
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Nao houve uma predilegéo significativa de agenesia por arco dentério entre
a maioria das familias. Isto foi contrério a autores que afirmaram haver uma
prevaléncia de agenesia na maxila ou mandibula (MULLER et al., 1970; RUNE &
SARNAS, 1974; WISTH et al., 1974; RUPRECHT et al., 1986). Porém nossos
achados foram coerentes aos de SCHALK-VAN DER WIEDE (1992), que também
nao encontrou diferenga significante entre a distribuicdo de agenesia nos arcos
dentarios. No presente estudo, apenas na familia 1, a diferenca de agenesia na
maxila foi maior que na mandibula (7 agenesias maxilares e 2 mandibulares).
CLOUSTON (1939) também descreveu individuos com um tipo de displasia
ectodérmica no qual havia maior predilecdo da maxila por agenesias, enquanto que
WEECH (1929) relatou ser a mandibula mais susceptivel & agenesia dentdria em
individuos com displasias ectodérmicas, ndo coincidindo com os achados deste
estudo, nos quais nao houve diferencas significantes.

Associadas a agenesia dentaria, encontrou-se alteracbes na morfologia dos
mesmos. Quatro familias (1, 2, 4 e b) tiveram agenesia dentaria associada a
presenca de dentes condides. Na familia 3, o probando nio tinha dentes condides,
porém o dente 16 era tricuspidado. SCHALK-VAN DER WIEDE (1992) descreveu a
presenca de primeiros molares tricuspidados em individuos com agenesia de varios
dentes. Qutra variacdo de expressao clinica da agenesia dentéria foi encontrada no
probando 1, que teve agenesia do dente 52, enquanto seu homologo se apresentou
com forma condide (Fig.3). Esses achados ja foram considerados por varios autores
(RUNE & SARNAS, 1974; WISTH et al., 1974; OOSHIMA et al., 1988; SCHALK-
VAN DER WIEDE, 1992 e LYNGSTADAAS et al, 1996) como expressdes
fenotipicas variadas da agenesia dentaria. Dentro das displasias ectodérmicas, a
associagdo de dentes condides (ou malformados) e agenesia dentaria sempre foi

marcante (WEECH, 1929; LOWRY et al. 1966; FREIRE-MAIA, 1970; FREIRE-
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MAIA & PINHEIRO, 1984; RICHIERI-COSTA et al., 1986; EKSTRAND &
THOMSSON, 1988 e HASSED et al., 1996).

A presenca de dentes condides ou malformados e agenesia veio reforcar
ainda mais a hipdtese de que alteragbes na morfologia dentéria e agenesia podem
ser parte de um grupo de afeccbes que se mostra com um expectro fenétipico
variado, sendo a n&o formagdo do germe dentdrio a expressividade méxima para
gstas alteracdes.

A prevaléncia de carie na maioria dos individuos examinados foi
relativamente baixa, contrariando relatos de JACOBSEN, 1928; WEECH, 1929; e
PINHEIRO et al., 1996. Apenas EVERETT et al. (1952) descreveu um probando
negro, com uma displasia ectodérmica, sem céries. Esse baixo indice de carie
nao se justificaria se fdssemos considerar a pobre higienizacdo bucal nesses
pacientes e a baixa faixa etaria de alguns deles. Por outro lado, esse baixo indice
de cérie pode ser relacionado ao uso semanal de flior a 0,2%, nas escolas, pela
maioria dos individuos da amostra. Além do uso do fldor, outra hipotese para o
baixo indice de carie em alguns desses individuos seria a morfologia dentaria dos
mesmos. Ao exame fisico bucal, verficou-se que os molares tinham menor
quantidade de sulcos, além dos mesmos serem bem rasos ¢ que levaria entéo a
uma menor quantidade de acumulo de placa nesses locais e também a uma maior
facilidade de higienizacdo. Além disso, a presenga de diastemas generalizados
{devido as agenesias) facilitava a auto higienizagio nas superficies proximais.

No probando da familia 2, foi relatado pela mée do mesmo, que varios
dentes foram extraidos devido a céries extensas que levaram a uma destruicdo
total dos mesmos. O exame radiografico mostrou imagens em dentes né&o
irrompidos, que sugeriram a presenca de defeitos no esmalte, possibilitando entéo
relacionar a este fato a presenca de um alto indice de carie. Para supor essa

possivel hipoplasia de esmalte, baseamo-nos também na literatura, na qual ha
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varios relatos, como os de RUDIGER et al. (1970); BYSTROM et al. (1975);
FREIRE-MAIA & PINHEIRO (1984), da presenca de hipoplasias de esmaite em
individuos com a sindrome EEC, 0os quais também apresentavam aito indice de
carie.

Quantc a persisténcia de dentes deciduos em alguns dos pacientes da
amostra, pode-se relaciond-la principalmente com a agenesia do seu sucessor
permanente. Sabe-se que a presenca do dente permanente é um fator importante
na rizélise do dente deciduo, porém quando ausente, ndo impede a esfoliago do
deciduo, apenas retardando-a. A persisténcia de dentes deciduos em pacientes
com displasias ectodérmicas ja foi descrita por REDPATH & WINTER {1969), CAT
et al. (1972), FREIRE-MAIA & PINHEIRO {1984), ULUSU et al. (1990) e
MURDOCH-KINCH et al. (1993). A relacdo da persisténcia do deciduo com a
agenesia do seu sucessor permanente, em individuos com displasias ectodérmicas,
foi feita por REDPATH & WINTER (1969), ULUSU et al. {1990) ¢ MURDOCH-
KINCH et al. (1993). A persisténcia de dentes deciduos teve também como causa
a impactacdo do sucessor permanente, como foi encontrado no probando 5.
Encontrou-se também persisténcia de dentes deciduos quando da transposicdo do
seu sucessor permanente. O individuo |11-9 da familia 2 apresentou-se com o dente
43 irrompido mesialmente ac seu predecessor deciduo, levando a uma persisténcia
deste {Fig.6a). No probando da familia 4, a persisténcia do deciduo estava
relacionada a um atraso no desenvolvimento do sucessor permanente (Fig.10c).
Nos resultados obtidos, a persisténcia de deciduos teve como provaveis causas. a
agenesia do sucessor permanente (principal causa), retardo no desenvolvimento do
dente permanente, impacta¢éo ou erupgéo ectdpica do sucessor permanente. isto
vem alertar para o fato de que nem sempre a persisténcia de dentes deciduos em
individuos com displasias ectodérmicas é causada pela agenesia do seu sucessor

permanente.
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A presenga de dentes mal posicionados (Fig. 12b) teve como causa mais
provavel a agenesia, que levou a uma falta de contato proximal, propiciando o mau
posicionamento dentario. Este tipo de alteragdo em pacientes com displasias
ectodermicas também foi citado por FREIRE-MAIA & PINHEIRO (1984).

Ainda quanto as alteragbes radiograficas encontradas na amostra,
encontrou-se calcificagéo distréfica da polpa em dois individuos da familia 1. Néo
enconirou-se na literatura relatos sobre estas alteragbes pulpares em individuos
com displasias ectodérmicas.

A presencga de dentes nao irrompidos foi encontrada nos probandos das
familias 2 e 5 . O mau posicionamento dentario foi possivelmente a causa do ndo
irrompimento desses dentes. Na literatura, individuos com displasias ectodérmicas
e dentes ndo irrompidos foram citados por varios autores como WITKOP et al.
{1975) e EKSTRAND & THOMSSON (1988).

Dentre as alteracdes de freio labial j& descritas, encontramos na amostra a
presenca de freio labial hipertréfico (com ou sem baixa inser¢do). Ha pouca
referéncia sobre esta alteragdo em individuos com displasias ectodérmicas, sendo
ELLIS & AHMED (1993), que descreveram esta alteragdo em um individuo com
displasia ectodérmica, porém quanto as implicagbes clinicas que possam advir
desta alteraco nada foi relatado. A presenga de freio labial hipertrofiado com ou
sem baixa insergdo (Fig.12a), implicou provavelmente no favorecimento do
aparecimento de diastemas na regido entre os incisivos centrais superiores.

Quanto ao exame da mucosa bucal e lingua, ndo foram enconiradas
alteracbes. Poucos autores mencionam os resultados do exame de mucosa bucal
realizado em seus pacientes com displasias ectodérmicas, entre eles, EKSTRAND
& THOMSSON (1988) e ULUSU et al. {1980), nos quais os resultados foram
semelhantes aos encontrados neste trabalho. A importancia de uma avaliagdo mais

adequada da mucosa bucal nesses individuos ¢é evidente, principalmente porque
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hé relatos como os de GEORGE & ESCOBAR (1984), que encontraram lesdes
brancas na mucosa jugal, lingua e palato, em individuos com a sindrome de
CLOUSTON (CLOUSTON, 1929), que foram diagnosticadas como hiperqueratose
ao exame histopatoldgico. FREIRE-MAIA & PINHEIRO, 1984, descreveram a
presenca de lesdes hiperqueratdticas na comissura labial e borda lateral da lingua
em individuos com um tipo de displasia ectodérmica.

Com base neste capitulo, verificou-se a importancia da detecgéo das
alteracbes bucais em individuos com displasias ectodérmicas, principalmente
porque, em muitos casos, a intervengdo do odontélogo € necessaria, numa tentativa

de prevenir danos futuros que possam advir destas alteragdes.
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9 - CONCLUSAO

Neste estudo sobre as alteragbes bucais em individuos com displasias

ectodérmicas, pbde-se concluir:
1 - as alteragdes fisicas bucais encontradas foram: freio labial hipertréfico (com ou
sem baixa insercéo), dentes mal posicionados, dentes condides, persisténcia de
deciduos e baixa prevaléncia de cérie;
2 - as alteragbes radiograficas encontradas foram: agenesia dentaria, cailcificagdo
distréfica da polpa, dentes ndo irrompidos, dentes condides, atraso no
desenvolvimento dentario e incisivos laterais superiores em “chave de fenda”;

2.1- das alteragbes encontradas, a agenesia dentaria foi a alteragdo mais
prevalente (intra-familial e inter-familial);

2.2- néo houve predileciio de agenesia dentaria por nenhum dos arcos
dentarios, na maioria das familias;
3 - as alteragbes bucais fisicas e radiograficas encontradas n&o foram
patognomdnicas para as displasias ectodérmicas, portanto a presencga dessas néo
deve ser conclusiva ao diagnodstico deste grupo de afecgdes;
4 - as displasias ectodérmicas tiveram os provaveis padrdes de heranca:

Familia 1. autossdmica dominante,

Familia 2: autossdmica dominante (7} ou ligada ao X dominante (?);

Familia 3: autossomica recessiva;

Familia 4. ligada ao X recessiva (7),

Familia 5. autossdmica dominante (?) ou ligada ac X dominante (7).
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ANEXO

FICHA CLINICA
identificagdo do paciente.
Nome : Sexo:
Cor: Data de nasc:

idade na época dos sxames:
Anamnese
Queixa Principal:
Queixas associadas:
Exame fisico geral :
- Pélos
- Unhas
- Pele
- Othos
- Face
- Desenvolvimento Psicomotor e Fisico
- Membros
- Qutros achados
Exame fisico bucal
- Freio Labial
- Mucosa
- Dentes
Exame radiografico.

Achados genéticos,
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12 - SUMMARY

The aim this study was to analyze and describe the clinical and
radiographic oral alterations showed by 14 subjects from 5 families with
ectodermal dysplasia. Oral clinical and radiographic exams were done using the
radiographs: panoramic, periapical and interproximal.

The results show important oral alterations such as: hypertrophy of labial
frenulae, dental agenesis, conical testh, incorrect position of the teeth,
persevere deciduous teeth, dystrophic calcification of the pulp, delay
development dental and impacted teeth. These alterations were associated
general physique exam to obtain the provable diagnosis of ectodermal
dysplasia.

The showed that only the oral alterations were not conclusive to do the
diagnosis of ectodermal dysplasia, because none of the alterations observed
were characteristc in these affections. These results reinforced the necessity of
detailed general physique exam, and complete oral clinical exam. It was also
reinforced that the dentist may not exclude of the routine procedure.

Key words: ectodermal dysplasia, abnormalities teeth, conical teeth, syndromes.
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