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DISPLASIA ECTODERMICA ANIDROTICA: RELATO DE CASO

ANHYDROTIC ECTODERMAL DYSPLASIA: CASE REPORTE

Carla Danielle Almeida Lima', Claudia Regina Nunes Eloi da Luz?

Resumo

Introducdo: Displasia Ectodérmica Anidrética é uma genodermatose hereditdria rara, caracterizada pelo desenvolvimento anor-
mal em pelo menos duas estruturas de origem ectodérmica. Entre os achados clinicos mais comuns estdo a hipoidrose, hipotri-
cose e hipodontia. Objetivo: Identificar as caracteristicas clinicas de um paciente com Sindrome de Christ-Siemens-Touraine.
Método: Trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de caso. Resultado: Foi realizado um relato de caso de um menino com
caracteristicas tipicas da Displasia Ectodérmica Anidrética, e discutido aspectos genéticos, diagndsticos, manejo clinico e prog-
nostico. Conclusdo: O diagndstico precoce e a abordagem multidisciplinar sdo essenciais para garantir melhores condicdes de
vida para os portadores desta sindrome.
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Abstract

Introduction: Anhydrous Ectodermal Dysplasia is a rare hereditary genodermatosis, characterized by abnormal development in
at least two structures of ectodermal origin. Among the most common clinical findings are hypohidrosis, hypotrichosis and
hypodontia. Objective: To identify the clinical characteristics of a patient with Christ-Siemens-Touraine Syndrome. Method: This
is a descriptive case report study. Result: A case report of a boy with typical features of Anhydrous Ectodermal Dysplasia was
carried out, and genetic aspects, diagnoses, clinical management and prognosis were discussed. Conclusion: Early diagnosis

and a multidisciplinary approach are essential to ensure better living conditions for patients with this syndrome.
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Introducao

As Displasias Ectodérmicas (DEs) sdo um grupo
complexo e heterogéneo de distlrbios caracterizados
por anomalias de pelo menos duas estruturas de ori-
gem ectodérmicas, sejam elas, pele, dentes, cabelos,
unhas ou glandulas sudoriparas?.

A primeira descricdo de envolvendo pele, cabe-
los e dentes foi feita em 1848 por Thurmam; sendo que
Weech foi o primeiro a utilizar o termo Displasia Ecto-
dérmica Anidrética (DEA) para pacientes com auséncia
de glandulas sudoriparas em 1929. Os diferentes as-
pectos deste disturbio, como padrdes de heranca ge-
nética e caracteristicas clinicas, também foram apro-
fundados por Josef Christ, Hermann Werner Siemens e
Albert Touraine, devido a isso também é chamada de
Sindrome de Christ-Siemens-Touraine (SCST)2.

No Brasil, acredita-se que o primeiro trabalho
descrevendo uma familia com Displasia Ectodérmica foi
publicado por Freire-Maia na década de 1970%*“. Freire-
Maia desenvolveu um esquema de classificacdo noso-
l6gica baseada nas principais estruturas afetadas - ca-
belo, dentes, unhas e glandulas sudoriparas, que serviu
como base para uma melhor compreensdo dessas di-
versas condicdes. Recentemente em 2017, foi discutido
um novo sistema de classificacdo de DEs, que incorpora
a etiologia molecular e as vias moleculares envolvidas®®.

Dentre mais de 170 diferentes desordens ge-
néticas reconhecidas como displasias ectodérmicas, a
Displasia Ectodérmica Anidrdtica, Displasia Ectodér-
mica Hipodrética ou Sindrome de Christ-Siemens-Tou-
raine (SCST) é a forma mais prevalente de Displasia Ec-
todérmica, com prevaléncia estimada em 1 caso por
100.000 nascimentos masculinos. Essa variante mais
comum tem contabilizado mais de 70% dos casos rela-
tados na literatura até o momento”®.
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Por ser em sua maioria, uma sindrome reces-
siva ligada ao cromossomo X, tem expressdao completa
apenas no sexo masculino. As portadoras da mutacdo
genética do sexo feminino superam os homens afeta-
dos, mas as mulheres mostram pouco ou nenhum sinal
da doenca®®.

Devido a raridade dessa doenca, este estudo
buscou relatar o caso de um paciente com diagnéstico
de sindrome de Christ-Siemens-Touraine ou Displasia
Ectodérmica Anidrética considerando que a adequacdo
e otimizacdo do diagndstico e tratamento podem mini-
mizar os impactos da sindrome no que diz respeito as
alteragdes funcionais bem como aos disturbios psicos-
sociais associados a autoimagem e autoestima destes
pacientes.

Relato de Caso

Paciente masculino, 6 anos, residente no inte-
rior do Maranhdo, procurou atendimento ambulatorial
de gastropediatria, acompanhado da mae, apresen-
tando como queixa principal dificuldade em ganhar
peso e lesdes de pele.

Na anamnese, a responsavel relatou que logo
apos o nascimento, o paciente apresentou lesdes des-
camativas apdés o primeiro banho com agua morna,
evoluiu desde os primeiros meses de vida com irritabi-
lidade associada a intolerancia a temperaturas eleva-
das, pele sensivel e ressecada, recorrentes lesdes cuta-
neas descamativas e constantes episddios febris.

Aos seis meses de vida, devido a persisténcia
do quadro das lesdes de pele (eczemas e xerodermia) e
recorréncia dos episédios de febre de origem ndo de-
terminada procurou atendimento médico ambulatorial
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e recebeu o diagnéstico clinico de Displasia Ectodér-
mica Anidrética.

A época da consulta encontrava-se em uso de
dieta liquefeita devido a alteracdo da funcdo mastiga-
téria e reducdo da secrecdo salivar. Banhos frequentes
apenas com agua em temperatura ambiente e com sa-
bonete neutro 1x/dia, uso de colirio, gel nasal e cremes
hidratantes.

Nos antecedentes pessoais e familiares identi-
ficou-se que mae realizou pré-natal adequado,
G1P1AO0, iniciado com 04 semanas, 09 consultas, fez
suplementacdo vitaminica, nega tabagismo e etilismo e
qualquer intercorréncia gestacional. Nascido de parto
cesareo, com aproximadamente 38 semanas, pesando
3.070 gramas, medindo 48 centimetros, sem intercor-
réncias neonatais. Pais ndo consanguineos e sem co-
morbidades. Sem antecedentes familiares de doencas
genéticas. Vacinacdo completa. Desenvolvimento neu-
ropsicomotor adequado.

Na primeira consulta na gastropediatria, aos
trés anos de idade, apresentava-se hipocorado, facies
tipica, cabelos finos, esparsos, despigmentados, pelos
escassos em cilios e sobrancelhas, apresentava protu-
berancia frontal, ponte nasal deprimida e nariz em sela,
mucosas ressecadas e hipodontia com dois incisivos
superiores condides e pontiagudos, xerose cutanea, hi-
potricose em membros e tronco e demais sistemas sem
alteracdes. Embora houvesse queixa inicial de dificul-
dade de ganho de peso, estava pesando 13,600 quilos
e medindo 93 cm, portanto apresentava-se com peso e
estatura adequados para a idade.

Nao foi realizado exame molecular, nem biép-
sia de pele, uma vez que a crianca apresentava fenétipo
caracteristica da sindrome de Christ-Siemens-Tou-
raine. Além disso, a realizacdo da biépsia, ndo modifi-
caria a conduta, e ao avaliar a relagdo riscos versus be-
neficios, optou-se por ndo realizar o procedimento.

Atualmente, o paciente segue em acompanha-
mento ambulatorial multidisciplinar, incluindo gastro-
pediatria, psicologia, dermatologia, odontologia, fono-
audiologia e pediatria (Figura 1).
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Figura 1 - Paciente com rarefagdo capilar e de sobrancelhas, nariz em
sela e labios evertidos.

Discussao

A Displasia Ectodérmica Anidrética ou Hi-
podrética é uma genodermatose pertencente a um gru-

po heterogéneo de disturbios caracterizados por ano-
malias congénitas envolvendo derivados ectodérmicos,
embora possa acometer estruturas de origem ndo ec-
todérmica. O principal mecanismo de heranca envol-
vido é recessiva ligada ao X, e por consequéncia, 0 sexo
masculino é mais afetado®.

Os defeitos genéticos responsaveis pela DEA li-
gada ao X ocorrem no gene EDA localizado na regido
proximal do braco longo do cromossomo X (Xql2-
gl13.1), o qual codifica a ectodisplasina através de oito
éxons. A ectodisplasina é uma proteina transmembrana
composta por 391 aminoacidos pertencente a familia
do fator de necrose tumoral e que possui um papel im-
portante na interacdo da mesoderme e ectoderme du-
rante a embriogénese. Mutacdes nos genes EDAR, EDA-
RADD e WNT10A quando ocorrem, estdo associadas as
formas autossomicas dominantes e autossomicas re-
cessivas'®®.

Clinicamente observa-se nos portadores da
sindrome, hipodontia ou anodontia, cabelo finos e es-
parsos sobre o couro cabeludo e em outras partes do
corpo, e hipoidrose ou anidrose. Esta capacidade de
suor anormal, frequentemente leva a episédios hiper-
térmicos recorrentes e intolerancia ao calor, o que leva
0 paciente a procurar ajuda médica inicialmente. Os
dentes que irrompem sdo geralmente pequenos, em
formato conoide ou de pino e amplamente espacados.
Dificuldades na mastigacdo e degluticdo dos alimentos
estdo associadas com alteracdes do crescimento no ini-
cio da infancia e também sao relatadas na literatura®.

Além da triade clinica classica, outras caracte-
risticas descritas da sindrome também foram encontra-
das no caso estudado, como enrrugamento e hiperpig-
mentacdo periorbital, placas de eczemas, protuberan-
cia frontal, ponte nasal deprimida com nariz em sela e
labios evertidos ( Figura 1)*.

Anormalidades em glandulas meibomianas, em
mucosas de vias aéreas ou de cavidades orais podem
estar presentes, e isso pode se manifestar como sin-
drome do olho seco, conjuntivite, secrecdes nasais es-
pessas, sinusite, infeccbes recorrentes do trato respi-
ratério superior e inferior, xerostomia e disfonia. De-
vido a presenca de eczema faz parte do diagnéstico di-
ferencial a dermatite atopica e dermatite seborreica.
Ndo existe relato na literatura de alteracdo de desen-
volvimento cognitivo diretamente relacionada a sin-
drome, no entanto, sabe-se que episddios hiperpiréti-
cos podem levar a convulsdes febris e por conseguinte
a danos neurolégicos®.

O diagndstico precoce é raro devido as carac-
teristicas clinicas ndo serem tdo evidenciadas imedia-
tamente apds o nascimento. Uma bidpsia de pele ge-
ralmente nao é realizada de rotina para o diagnéstico
de Displasia Ectodérmica Anidrética. Quando é reali-
zada, a auséncia ou desenvolvimento incompleto de
glandulas écrinas ou sudoriparas sdo observadas. Ha
também uma reducdo no numero de glandulas seba-
ceas e foliculos pilosos. Estudos recentes também des-
crevem a avaliacdo das glandulas meibomianas (meibo-
grafia), através da medicdo ndo invasiva do tempo de
separacdo do filme lacrimal (NIBUT), e a avaliacdo da
producdo de suor por iontoforese por pilocarpina no
diagnéstico de Displasia Ectodérmica Anidrética. Os
testes moleculares disponiveis geralmente sdo realiza-
dos para identificar os tipos genéticos especificos e au-

33

Rev Pesq Saude, 22(2): 32-34, mai-ago, 2021



xiliar no aconselhamento genético**.

Quanto ao tratamento da Displasia Ectodérmica
Anidrética, ndo ha uma terapéutica especifica, algumas
medidas individualizadas devem ser tomadas para pre-
venir consequéncias adversas das manifestacdes clini-
cas e se baseiam principalmente na prevencdo da hi-
pertermia e reabilitacdo oral. Deve ser recomendado
aos pacientes manter-se em um ambiente com tempe-
raturas amenas, usar roupas finas e leves, e atividades
fisicas vigorosas devem ser evitadas. Uso de cosméti-
cos emolientes e lubrificantes oftalmicos também po-
dem ser necessarios. A reabilitacdo oral é muito impor-
tante, e contribui tanto para melhora do status nutrici-
onal quanto para melhoria na condicdo estética levando
a uma auto-imagem positiva e melhora da auto-es-
tima'*”.

As particularidades fenotipicas da Sindrome de
Christ-Siemens-Touraine, podem causar um impacto
negativo na construcdo da identidade, da autoimagem
e autoestima dos portadores, nesse sentido, o acom-
panhamento psicoldgico individual e familiar sdao de
grande importancia para o desenvolvimento psicosso-
cial desses individuos, principalmente na infancia e
adolescéncia™.

Considerando o tratamento ter carater palia-
tivo, sintomatico e reabilitador é necessario que os por-
tadores da sindrome sejam acompanhados por uma
equipe multidisciplinar a fim de evitar complicacdes de
risco de vida da hipertermia e do manejo adequado das
manifestacdes clinicas. O acompanhamento e os cuida-
dos adequados a longo prazo fornecidos impactam di-
retamente na qualidade de vida desses pacientes*®.

A Displasia Ectodérmica Anidrdtica é uma sin-
drome rara cujo diagndstico e tratamento precoce sao
essenciais para minimizar complicacdes decorrentes
das manifestacdes clinicas apresentadas pelos porta-
dores. Devido a complexidade desta sindrome, é indis-
pensavel um acompanhamento com equipe multipro-
fissional a fim de garantir um cuidado integral e me-
Ilhoria da qualidade de vida destes pacientes.
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