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Resumo

Displasia ectodérmica (DE) corresponde a um grupo de enfermidades caracterizadas por alteracdes primarias nas estruturas de origem ectodérmica.
Clinicamente, sao observadas alteracoes nos pelos, unhas, glandulas sudoriparas e dentes. Existem diferentes propostas de classificacao para as DE,
considerando aspectos clinicos e, atualmente, bases moleculares de mutacoes genéticas. Os pilares do tratamento sao aconselhamento genético e
medidas paliativas. Descrevem-se quatro casos de DE com diferentes apresentacdes clinicas seguidos por uma breve discussao sobre o assunto.

Palavras-chave: displasia ectodérmica, hipoidrose, alopecia, distrofia ungueal, hipodontia.

(C. Reis Sgarbi, R. Tadeu Villa, V. Bedin. Displasia ectodérmica: relato de quatro casos. Med Cutan Iber Lat Am 2013; 41(5):231-235)

Summary

Ectodermal dysplasia (ED) is a group of diseases characterized by abnormalities in structures of ectodermal origin. Clinically, changes are observed in
hair, nails, sweat glands and teeth. There are different proposals for classification, considering clinical and, currently, the molecular bases of genetic
mutations. The base of treatment is genetic counseling and palliative measures. Four cases of ectodermal dysplasia with different clinical presentation

Localizador

12-008

are described and followed by a brief review about this subject.

Key words: ectodermal dysplasia, hypohidrosis, alopecia, nail dystrophy, hypodontia.

Displasia ectodérmica (DE) corresponde a um grupo hetero-
géneo de enfermidades determinadas geneticamente, nas
quais ocorrem defeitos estruturais em tecidos de origem
ectodérmicall]. Sua classificacéo é extensa e subjetiva. Esta
tornou-se mais simples e objetiva quando Freire-Maia as
dividiu em 11 subgrupos, designando niimeros para cada
alteracdo presente[1].

Casos clinicos

Paciente 1

Adolescente do sexo feminino, de 16 anos, que, desde os 03
meses de idade, apresentava unhas distroéficas e alopecia.
Na infancia, houve varios episodios febris, sem sudorese,
melhorando com o desenvolvimento. Mantém dentes deci-
duos. Ao exame fisico, observavam-se hipoidrose, estra-

bismo convergente sutil, alopecia cicatricial, hipertelorismo,
auséncia de cilios, hipertrofia da base nasal, auséncia de
comissura labial e filtro, hipotrofia do labio superior e hiper-
trofia do inferior, microdontia, atelia com desenvolvimento
normal das mamas, raros pélos sexuais, pterigio ungueal,
sindactilia parcial (3° e 4° quirodéctilos), cubito valgo,
eczema intratavel nas palmas das maos e xerose difusa. Sua
cognicao é normal e a biépsia de pele revelou atrofia epidér-
mica e diminui¢cdo no numero de glandulas écrinas.

Paciente 2

Adulta do sexo feminino, 34 anos, relata quadro de reducéo
importante da pilificacdo, associado a aumento da espes-
sura da pele nas palmas e plantas e alteragbes das unhas,
desde 0 nascimento. Sua prole consiste de um filho Unico
com sinais clinicos semelhantes, desenvolvidos a partir de
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um ano de idade. Ao exame dermatolédgico, observam-se
hiperqueratose palmoplantar rodeada por halo eritematoso,
distrofia ungueal, reducdo da densidade capilar mais
intensa na regiéo occipital, reducéo de cilios, sobrancelhas e
pelos em geral. O estudo anatomopatolégico da pele afastou
diagnosticos diferenciais, tais como psorfase e eczema.

Paciente 3

Adulta do sexo feminino com 34 anos, apresentando rare-
facdo de pelos e cilios, area de alopecia no couro cabe-
ludo, hipertelorismo, bossa frontal proeminente, queilite,
dentes deciduos, atelia, onicodistrofia e auséncia de
sudorese. Ao exame histopatolégico da pele, observa-se
reducdo de glandulas sebaceas, foliculos pilosos e glan-
dulas sudoriparas.

Paciente 4

Crianca do sexo feminino, 4 anos, com crescimento lento
dos cabelos e fragilidade da haste capilar desde o nasci-
mento. Nos ultimos meses, apresentou piora progressiva
do quadro capilar, estabelecendo-se area de alopecia no
couro cabeludo. Ao exame, acrescentavam-se rarefagao
das sobrancelhas, fragilidade da unha no terceiro quiro-
dactilo esquerdo, xerose, bossa frontal proeminente e
depressao da ponte nasal, sem comprometimento denta-
rio. N&o havia antecedentes de febre ou infecg¢des recor-
rentes. O estudo anatomopatolégico do couro cabeludo
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Figura 1. Caso Clinico 1: eczema das maos, dentes deciduos, hipertelorismo, atelia, distrofias ungueais e alopecia.

constatou hipoplasia dos anexos cuténeos, incluindo glan-
dulas sebéaceas e écrinas.

Comentario

O embrido humano, desde a terceira semana de vida, é for-
mado por trés camadas de células, das quais derivardo
todos os seus tecidos e 6rgaos. Essas camadas recebem o
nome de ectoderme, mesoderme e endoderme. Do folheto
externo, ou ectoderme, derivam a epiderme e seus anexos, o
sistema nervoso central e periférico, os epitélios sensoriais, 0
esmalte dos dentes e vérias glandulas[1, 2].

Clinicamente, as displasias ectodérmicas sao definidas
como um grupo heterogéneo de desordens de transmissao
genética, cujo defeito primério encontra-se em estruturas de
origem ectodérmica, principalmente em pelos, unhas, glan-
dulas sudoriparas e dentes[1-3]. H4 uma diversidade de
manifestacdes, que se combinam, originando diferentes
quadros clinicos. As alteragdes mais comumente encontra-
das estao listadas abaixo.

e Alteragées estruturais nos pelos: pelos finos, espar-
S0S, Secos e quebradicos, com alteragcbes estruturais.
Os cabelos e supercilios sdo escassos ou ausentes[2].
Em um estudo, cabelos de pacientes com diferentes
tipos de DE foram analisados através de microscopia
eletrénica de varredura, sendo que todos apresenta-
ram defeitos estruturais do eixo, apesar de nenhuma
alteragao patognomanica(4].



C. Reis Sgarbi et al. Displasia ectodérmica: relato de quatro casos

b i - h \.—l‘.‘ ‘ — - -
Figura 2. Caso Clinico 2: rarefacdo das sobrancelhas, hiperqueratose palmoplantar; distrofias ungueais e filho com quadro clinico semelhante.

Figura 3. A) Caso Clinico 3: reducao da pilificacdo, queilite, distrofias unqueais, alopecia e atelia. B) Caso Clinico 4: rarefacdo das
sobrancelhas, bossa frontal proeminente, hipertelorismo, alteracao ungueal e alopecia.
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Tabela 1. Subgrupos da displasia ectodérmica tipo A e freqliéncia das estruturas acometidas (adaptado de Freire-Maia).

Subgrupos % Pelos Dentes Unhas Sudorese
1-2 18,18 X X

1-3 12,34 X X

1-4 3,25 X X
2-3 5,20 X

2-4 1,30

34 1,30 X
1-2-3 27,92 X

1-2-4 5,19 X
1-3-4 5,19 X X
2-3-4 0,65 X
1-2-3-4 19,48 X X
Total 100,00

e Dijsturbios dentérios: anodontia ou hipodontia, com
diversos graus de severidade[2, 5].

e Alteracbes ungueais: unhas distréficas, com cresci-
mento lento e superficie irregular; unhas hipoplasicas;
pterigio ungueal[6].

e Anomalias das glandulas sudoriparas: reducdo do
numero das glandulas sudoriparas ou alteracdes estru-
turais, que resultam em hipoidrose ou anidrose e, con-
sequentemente, elevagao da temperatura corporal e
episodios de febre intermitente, principalmente
durante clima quente e apés atividade fisical2, 7).

e Anomalias de outras glandulas: malformacéo ou ausén-
cia das glandulas sebaceas resulta em pele seca, fina e
lisa. O fluxo salivar pode estar significativamente redu-
zido consequente ao comprometimento das glandulas
salivares[2]. Ha relatos de doenga corneana resultante
de distlrbio ectodérmico, com atrofia ou auséncia das
glandulas de Meibomius, queratinizagéo dos ductos das
glandulas lacrimais e deficiéncia de células basais lim-
bares, resultando em olho seco grave, neovasculariza-
¢do corneana e Ulcera corneanal8, 9]. Reducéo de
glandulas na mucosa do trato gastrointestinal pode
resultar em disfagia, estomatite e diarréial 7].

e Anormalidades faciais: bossa frontal, depresséo da
ponte nasal, labios evertidos, orelhas malformadas,
arcos supraciliares salientes, rugas ao redor dos olhos
e da bocal2].

e Reducao sensorial da audicall, 2].

As DE sdo de transmissao genética e sao descritos casos
de heranca autossémica dominante (27%), herancga autos-
sdmica recessiva (34%), heranca recessiva ligada ao X (5%)
e formas desconhecidas de transmissao (34%)[1].

Med Cutan Iber Lat Am 2013;41(5):231-235

Existem diversas propostas de classificacdo das DE.
Podem ser subdivididas em dois grandes grupos, levando
em consideracao apenas o0 acometimento ou ndo das glan-
dulas sudoriparas. Séo classificadas, entdo, como DE ani-
dréticas ou hipoidroéticas, quando had comprometimento total
ou parcial da sudorese, e DE hidrética, quando a sudorese
mantém-se inalterada[2].

Freire-Maia sugeriu uma classificacao clinica, conside-
rando as alteragBes classicas em pelos, unhas, dentes e
sudorese e atribuindo a estas os niumeros 1, 2, 3 e 4, respec-
tivamente. Para o diagnéstico de DE é necessaria a presenca
de alteragdes em, no minimo, duas destas estruturas[1].
Dessa maneira, considerando todas as combinagbes possi-
veis, as DE sao classificadas em onze subgrupos (Tabela 1).

As DE que apresentam duas ou mais alteracoes classi-
cas fazem parte do grupo A. Quando ha, ao menos, uma
alteragédo classica associada a anomalia de outra estrutura
de origem ectodérmica, por exemplo, surdez neurossenso-
rial, considera-se essa DE como do grupo B[1, 10].

O conhecimento do genoma humano e da base molecu-
lar das DE proporcionaréo a possibilidade de novos sistemas
de classificacao, com énfase molecular[11]. Das cerca de
duzentas DE descritas, aproximadamente trinta ja tem um
gene causador identificado[12]. A genética molecular atual
¢, cada vez mais, capaz de elucidar os defeitos basicos das
diferentes sindromes e trazer mais informacdes sobre 0s
mecanismos de regulacdo da morfogénese[12]. Assim,
sugestdes para novas classificacdes séo propostas, com o
objetivo de somar conhecimentos clinicos as descobertas de
genes mutantes responsaveis por parte das DE[13]. O desa-
fio é equilibrar a abrangéncia dentro da classificagdo com
aplicabilidade e acessibilidade para atender aos pesquisado-
res, profissionais da salde, pacientes e seus familiares[141].
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Nao existe cura para as DE e seu tratamento é baseado
em aconselhamento genético e medidas paliativas, con-
forme as alteragbes encontradas e o grau de comprometi-
mento. A assisténcia é multidisciplinar e engloba proéteses
dentarias totais ou parciais, implantes dentarios, controle
da temperatura ambiental, lubrificagéo da superficie ocu-
lar, transplante de cabelos, prétese capilar e unhas artifi-

ciais[1, 2, 7, 81. Conclui-se, portanto, que a importancia
em reconhecer esta doenca esta em oferecer o tratamento
e 0 seguimento adequados, que consistem em controle
dos sinais e sintomas, proporcionando uma melhor quali-
dade de vida, e orientacdo quanto ao risco de um novo
filho acometido, para que o casal decida sobre uma nova
gestacao.
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