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RESUMO

Introdução: As Displasias Ectodérmicas (DE) são um grupo de desordens

hereditárias raras, caracterizadas por anormalidades nos tecidos de origem

ectodérmica e marcados pela tríade de hipotricose, hipodontia e hipohidrose.

Foram descritos mais de 200 tipos de DE e identificados apenas 4 genes

responsáveis pela mutação. A forma mais comum de DE é a Displasia

Ectodérmica Hipohidrótica (DEH), geralmente transmitida geneticamente pelo

cromossomo X. Formas de DEH de herança autossômica são incomuns, seja

por herança dominante ou recessiva. Objetivo: Relatar uma série de casos de

displasia ectodérmica hipohidrótica de herança autossômica dominante.

Método: Este trabalho foi dividido em dois momentos. No primeiro momento foi

realizada a descrição de três casos de pacientes diagnosticados com DEH

acompanhados no Departamento de Dermatologia do Hospital Santa Casa de

Misericórdia de Vitória. Em um segundo momento, foi realizada uma revisão de

literatura a fim de corroborar com os achados descritos. Casos clínicos:
Coletamos três casos de pacientes diagnosticados com DEH e descrevemos

as características clínicas da doença, sendo um paciente masculino e dois

femininos. Discussão: As DEH manifestadas clinicamente pela presença da

tríade clássica: hipotricose, hipodontia e hipohidrose. A expressão da doença é

variável. Nos casos descritos, o membro masculino apresentou fenótipo mais

agressivo, enquanto as mulheres expressavam sintomas mais brandos.

Conclusão: Foram descritos três casos de herança autossômica dominante de

apresentações clinicamente distintas. Considerando a diversidade da

intensidade dos sintomas, é fundamental que os pacientes com DEH sejam

acompanhados periodicamente por uma equipe multidisciplinar, a fim de

manter controle de sintomas, das possíveis complicações e melhora da

qualidade de vida dos pacientes acometidos.

Palavras-chave: Displasia Ectodérmica (Ectodermal Dysplasia); Displasia

Ectodérmica Hipohidrótica (Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia); Manejo

Multidisciplinar (Multidisciplinary Management); Herança Autossômica

(Autosomal Inheritance).



ABSTRACT

Introduction: Ectodermal Dysplasias (ED) are a large group of rare hereditary

disorders characterized by abnormalities in tissues of ectodermal origin and

marked by the triad of hypotrichosis, hypodontia, and hypohidrosis. More than

200 types of ED have been described, and only 4 genes responsible for the

mutation have been identified. The most common form of ED is Hypohidrotic

Ectodermal Dysplasia (HED), typically genetically transmitted through the X

chromosome. Forms of autosomal inheritance for HED are uncommon, whether

through dominant or recessive inheritance. Objective: Reporting a series of

cases of autosomal dominant hypohidrotic ectodermal dysplasia. Methods:
This study was divided into two parts. In the first part, a description of three

cases of patients diagnosed with HED who were followed at the Dermatology

Department of the Hospital Santa Casa de Misericórdia de Vitória was

conducted. In the second part, a literature review was performed to corroborate

the findings described. Clinical Cases: three cases of patients diagnosed with

HED were collected and the clinical characteristics of the disease were

described, with one male individual and two females. Discussion: HED is

clinically manifested by the presence of the classic triad: hypotrichosis,

hypodontia, and hypohidrosis. The expression of the disease is variable. In the

cases described, the male subject exhibited a more aggressive phenotype,

while the females expressed milder symptoms. Conclusion: Three cases of

autosomal dominant inheritance with clinically distinct presentations were

described. Considering the diversity in symptom severity, it is essential for HED

patients to be periodically monitored by a multidisciplinary team in order to

maintain symptom control, address potential complications, and improve the

quality of life of affected patients.

Keywords: Ectodermal Dysplasia; Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia;

Multidisciplinary Management; Autosomal Inheritance.
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1 INTRODUÇÃO

Durante a terceira semana de formação embriológica dos seres humanos,

distinguem-se três camadas de células, sendo elas o ectoderma, mesoderma e

endoderma. Ao longo da embriogênese, essas 3 camadas se diferenciarão,

originando todos os numerosos tecidos que compõem o organismo. Da porção mais

externa, deriva a epiderme e seus anexos (como os pelos e as unhas), o sistema

nervoso, o esmalte dos dentes e várias glândulas (como as sebáceas e sudoríparas)

e os epitélios dos órgãos dos sentidos (como a retina) (FREIRE-MAIA, 2002).

As Displasias Ectodérmicas (DE) são um grupo amplo, heterogêneo e raro de

distúrbios caracterizados por anormalidades no desenvolvimento das estruturas

derivadas do ectoderma. Estima-se uma prevalência variável de 1:10.000 a

1:100.000 nascimentos (SINGH, 2015).

A displasia ectodérmica hipoidrótica (DEH) é o tipo mais comum, sendo que,

em dois terços dos casos, é herdada como um distúrbio recessivo ligado ao X.

Nesses casos, os homens são predominantemente afetados, ainda que, em alguns

casos, as mulheres portadoras de uma variante ligada ao X possam manifestar

sintomas parciais em um padrão de mosaico devido à inativação do X. Em casos

reservados, a DE é herdada por herança autossômica recessiva e, em uma minoria,

como autossômica dominante, afetando homens e mulheres igualmente (WRIGHT,

2017).

A DHEH é caracterizada pela tríade de sinais: cabelo esparso (atricose ou

hipotricose), acometimento dentário (anodontia ou hipodontia) e incapacidade de

suar devido à falta de glândulas sudoríparas (anidrose ou hipoidrose) (SINGH,

2015).

Por tratar-se de uma doença genética, não há cura para as DEs, mas existem

medidas de controle dos sintomas da doença e tratamentos corretivos que incluem:

perucas, próteses ou implantes dentários, cirurgias reparadoras, aparelhos

ortopédicos, unhas postiças, óculos, aparelhos para surdez, uso de ar condicionado,

dentre outras (FREIRE-MAIA, 2002).

O objetivo desta série de casos é descrever uma forma de apresentação rara

e incomum de displasia ectodérmica hipohidrótica de herança autossômica

dominante.
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2 OBJETIVOS

2.1 OBJETIVO PRIMÁRIO

Descrever uma série de três casos familiares de apresentação rara e

incomum de displasia ectodérmica hipohidrótica de herança autossômica dominante.

2.2 OBJETIVOS SECUNDÁRIOS

a) Descrever os achados clínicos de pacientes portadores de DE de

apresentação genética incomum;

b) Expandir o conhecimento acerca do diagnóstico e da conduta clínica para

pacientes portadores das DE;

c) Colaborar com o conhecimento científico acerca das DE.
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3 MÉTODO

3.1 DESENHO DO ESTUDO

Trata-se de um estudo qualitativo, descritivo, observacional, retrospectivo, do

tipo série de casos, baseado em dados obtidos por meio da avaliação clínica e

análise de prontuários de pacientes diagnosticados com DEH acompanhados no

Departamento de Dermatologia do Hospital Santa Casa de Misericórdia de Vitória.

A descrição do caso e a revisão de literatura foram realizadas com apoio do

banco de dados da literatura médica sobre relatos de casos, assuntos em artigos de

revisão, artigos originais nos bancos de dados Medline, Pubmed e Biblioteca Virtual

da Saúde (BVS). Para tanto, na intenção de selecionar os artigos que embasariam

este estudo, foram utilizadas as palavras-chave dos descritores da saúde: Displasia

Ectodérmica (Ectodermal Dysplasia), Displasia Ectodérmica Hipohidrótica

(Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia), Manejo Multidisciplinar (Multidisciplinary

Management), Herança Autossômica (Autosomal Inheritance). Foram selecionados

artigos publicados em revistas nacionais e internacionais, em português e em inglês,

com informações específicas sobre o assunto.

3.2 AMOSTRA

A amostra de conveniência foi composta por três indivíduos portadores de

DEH autossômica dominante atendidos em um serviço terciário de dermatologia.

3.2.1 Critérios de inclusão e exclusão

O critério de inclusão definido para participação na pesquisa foi a seleção de

pacientes portadores de DE e pertencentes a uma mesma família, que fazem

seguimento ambulatorial no serviço de dermatologia do Hospital Santa Casa de

Misericórdia de Vitória.

A exclusão, por sua vez, se deu pelos demais pacientes que apresentaram

outras patologias com DE, que não pertencem à mesma família e que não possuem

o mesmo padrão de herança.
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3.3 LOCAL DA INVESTIGAÇÃO

O estudo foi executado no Hospital Santa Casa de Misericórdia de Vitória,

situado na Rua Dr. João dos Santos Neves, 143 - Vila Rubim, Vitória - ES,

29025-023.

3.4 ASPECTOS ÉTICOS

Foram asseguradas a confidencialidade e a privacidade nos procedimentos

empregados, garantindo a não utilização das informações em prejuízo das pessoas

e/ou comunidade, inclusive em termos de autoestima, de prestígio e/ou

econômico-financeiro. O relato destes casos não obteve a cura e ocorreu o desfecho

em seguimento.

Vale ressaltar que este trabalho foi submetido ao Comitê de Ética em

Pesquisa (CEP) da EMESCAM, atendendo à Resolução 466/12 do Conselho

Nacional de Saúde, e aprovado por meio do protocolo de número 5442014.

Os pacientes tiveram ciência e assinaram o Termo de Consentimento Livre e

Esclarecido (TCLE - Anexos A, B e C), dentro das Diretrizes e Normas

Regulamentadoras de Pesquisa Envolvendo Seres Humanos para a obtenção da

anuência dos pacientes. Os indivíduos menores de idade explicitaram sua anuência

em participar da pesquisa através do Termo de Assentimento do Menor, sem

prejuízo do consentimento de seus responsáveis legais.

As informações obtidas para este estudo fazem parte da avaliação clínica

rotineira dos pacientes acompanhados no serviço, e foram divulgadas de forma

anônima, utilizadas, única e exclusivamente, para a execução do presente projeto.

Os participantes que concordaram com o Termo de Autorização do Uso de Imagem

e Depoimento tiveram suas lesões fotografadas e anexadas aos resultados da

pesquisa, com a finalidade de ilustrar melhor descrição do quadro clínico.

3.5 RISCOS E BENEFÍCIOS

Considerando tratar-se de uma série de casos em que as informações

utilizadas estão arquivadas no sistema informatizado do hospital, os riscos

tornam-se eventuais. Os riscos potenciais relacionados ao desenvolvimento da
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pesquisa incluíam o constrangimento durante a entrevista e durante observação do

exame clínico-dermatológico. Em contrapartida, o exame físico realizado com

cautela, a limitação do número de profissionais no local da consulta, o agendamento

prévio dos pacientes, a disponibilidade dos pesquisadores em responder dúvidas e

questionamentos referentes ao paciente e à pesquisa constituíram artifícios que

foram utilizados a fim de minimizar os riscos descritos anteriormente.

As informações adquiridas sobre os pacientes foram discorridas com sigilo, a

fim de resguardar a confidencialidade dos sujeitos participantes do estudo.
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4 CASOS CLÍNICOS

Os casos clínicos estudados envolvem três pacientes da mesma família, mas

de gerações distintas, sendo: criança → mãe → avó.

4.1 CASO CLÍNICO 1

Paciente de dois anos de idade, sexo masculino, foi encaminhado, em abril de

2022, pelo Hospital Infantil Nossa Senhora da Glória (HINSG), localizado em

Vitória/ES, ao Departamento de Dermatologia do HSCMV, após diagnóstico genético

de Displasia Ectodérmica com padrão de Herança Autossômica Dominante.

A história patológica pregressa evidenciava filho único de pais não

consanguíneos, sendo o pai hígido e a mãe com achados clínicos suspeitos de

herança familiar. A mãe negava o uso de teratógenos durante o período gestacional.

Na família materna havia indivíduos com hipodontia há três gerações.

A genitora relatou atraso na erupção da dentição, havendo ausência total da

erupção da dentição decídua, a qual habitualmente ocorre entre os seis e nove

meses de vida, porém sem atrasos nos marcos de desenvolvimento

neuropsicomotor. Mencionava, também, que a criança apresentava episódios de

aumento da temperatura corpórea e hipohidrose, sendo necessário o uso de toalhas

úmidas em dias quentes para reduzir a temperatura corporal do paciente. Assim

como em outros membros da família, observou que o menor apresentava madarose,

ausência de cílios, hipotricose e cabelos finos, ralos e esparsos.

Deste modo, durante o exame físico e dermatológico, foi possível observar na

criança: ausência total da dentição decídua, xerose cutânea difusa, hipotricose,

madarose bilateral, ausência completa de cílios, hipercromia periorbital, ponte nasal

deprimida e raiz alongada (nariz em sela), lábios grossos e fronte proeminente. No

momento do exame, o menor ainda apresentava sinais de eczema atópico e

molusco infeccioso.

De acordo com essas alterações foi solicitado exame genético pelo HINSG

que fechou diagnóstico de Displasia Ectodérmica hipoidrótica de herança

autossômica dominante.
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Figuras 1 e 2 - Vista frontal. Hipotricose, nariz em sela, lábios e fronte proeminentes.

Fonte: Elaboração própria.

Figura 3 - Vista lateral. Hipotricose, alopécia com cabelos finos e esparsos, madarose, nariz em sela,
fronte ampla.

Fonte: Elaboração própria.

Figuras 4 e 5 - Anodontia. Ausência de dentição decídua, sem erupção dos incisivos centrais.

Fonte: Elaboração própria.

Diante do diagnóstico e das queixas clínicas, foram indicadas medidas

comportamentais, hidratantes restauradores de barreira, além de acompanhamento

trimestral, no serviço de Dermatologia do HSCMV.
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Quanto à hipodontia, o paciente foi encaminhado ao serviço de Odontologia

especializado para acompanhar o desenvolvimento da dentição e a possibilidade de

próteses sucessivas ou de facetas para reconstrução estética, para melhora nas

funções mastigatórias e fonéticas durante a vida, possibilitando, também, a melhora

da integração social e qualidade de vida do paciente.

4.2 CASO CLÍNICO 2

Paciente do sexo feminino, 25 anos, encaminhada após o diagnóstico

genético de Displasia Ectodérmica com padrão de Herança Autossômica Dominante

do filho (apresentado no caso clínico 1). Trata-se de uma segunda filha de pais não

consanguíneos, cujo pai é saudável e a mãe (que será apresentada no caso clínico

3) possui achados clínicos suspeitos de herança familiar.

Na anamnese, relatou que sua dentição foi atrasada e incompleta, causando

grave comprometimento psicossocial durante a infância. Segundo relato da paciente,

seus cabelos sempre foram finos e sobrancelhas ralas, fazendo não só o uso de

apliques e técnicas de extensão, bem como tatuagens definitivas para melhora física

e estética da aparência.

Com o exame físico e dermatológico, observou-se: cabelo fino, rouquidão,

madarose com presença de tatuagem definitiva, fronte ampla, nariz em sela e

hipodontia, presença apenas de incisivos centrais e laterais. Paciente fazia uso de

prótese dentária, tatuagem sobre a sobrancelhas, extensão capilar e de cílios.

Figura 5 - Vista frontal. Fronte ampla, lábios proeminentes, nariz em sela.

Fonte: Elaboração própria.
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Figuras 6 - Vista dorsal. Presença de áreas de alopécia difusa em couro cabeludo.

Fonte: Elaboração própria.

Figura 7 - Vista frontal. Hipodontia.

Fonte: Elaboração própria.

Figura 8 - Vista superior de cavidade oral. Hipodontia.

Fonte: Elaboração própria.
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Figura 9 - Vista inferior de cavidade oral. Hipodontia.

Fonte: Elaboração própria

4.3 CASO CLÍNICO 3

Paciente do sexo feminino, 57 anos. Assim como a filha (apresentada no caso

clínico 2), veio encaminhada ao Departamento de Dermatologia do HSCMV após o

diagnóstico de Displasia Ectodérmica com padrão de Herança Autossômica

Dominante do neto (apresentado no caso clínico 1).

Na anamnese, a paciente relatou que sua dentição também foi atrasada e

incompleta, promovendo comprometimento na fonação. Segundo seu relato, seus

cabelos e sobrancelhas sempre foram finos, fazendo tatuagens definitivas para

melhora física e estética da aparência.

Durante o exame físico e dermatológico, foi possível observar: cabelo fino e

tingido, rouquidão, madarose com presença de tatuagem definitiva nas

sobrancelhas, fronte ampla, nariz em sela e hipodontia, com presença apenas dos

incisivos centrais e laterais. A paciente fazia uso de prótese dentária.

Figuras 10 e 11 - Vistas frontal e dorsal. Cabelos finos, espaçados, tingidos. Madarose, ausência de
cílios.

Fonte: Elaboração própria.
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Figura 12 - Vista superior de cavidade oral. Hipodontia.

Fonte: Elaboração própria.
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5 DISCUSSÃO

As DEs são um grande e diverso grupo de síndromes genéticas hereditárias,

que se assemelham por apresentarem alterações nas estruturas derivadas do

ectoderma embrionário, como cabelos, unhas, dentes e glândulas sudoríparas.

As DEs foram descritas pela primeira vez por Thumam, em 1848, e por

Weech, em 1929, ao observarem dois casos de pacientes que apresentavam

anormalidades em tecidos derivados do ectoderma, destacando a escassez de

cabelos no couro cabeludo, sobrancelhas e cílios; proeminência das sobrancelhas e

defeitos no desenvolvimento dentário. Atualmente, estima-se que existam mais de

150 DEs distintas, com apresentações clínicas variáveis de acometimento das

estruturas ectodérmicas (WRIGHT, 2019).

No decorrer dos anos, houve muitas tentativas de agrupar as DEs, incluindo

classificações funcionais, clínicas e moleculares. A classificação mais conhecida foi

desenvolvida pelo Dr. Newton Freire-Maia, na década de 1970, que as dividia em

Grupo A e Grupo B, conforme a presença de sinais “clássicos”, ou seja, a presença

de alterações em tecidos derivados do ectoderma primitivo (ARAÚJO, 2001; KERE,

1996; FREIRE-MAIA, 2002).

O Grupo A compreende indivíduos com pelo menos dois dos tecidos de

origem ectodérmica afetados: pelos, dentes, unhas e glândulas sudoríparas,

acompanhadas ou não de má-formações. O Grupo B compreende aqueles com

defeitos em pelo menos uma dessas quatro estruturas e, pelo menos, um outro

defeito de origem ectodérmica (como glândula mamária, por exemplo) (KERE, 1996;

FREIRE-MAIA, 2002).

O sistema de classificação de Freire-Maia foi base para compreensão dessas

condições e forneceu informações sobre como conduzir os pacientes afetados.

Em 2008, uma conferência internacional foi realizada com a intenção de

desenvolver um sistema de classificação para displasias ectodérmicas que

integrasse dados clínicos e moleculares (BOLOGNIA, 2019). Já em 2009, uma nova

classificação foi proposta e, em 2014, foi atualizada, considerando as etiologias de

cada DE. Em 2019, foi proposto um novo sistema de classificação utilizando

mecanismos moleculares (KERE, 1996).

A DEH é um tipo relativamente comum de displasia ectodérmica que afeta as

glândulas sudoríparas, cabelo e dentes, causando a tríade clássica: hipohidrose,
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hipotricose e hipodontia ou anodontia. Pode ser herdada de três maneiras

diferentes: recessiva ligada ao X, autossômica recessiva e autossômica dominante.

A herança recessiva ligada ao X também pode ser nomeada de Síndrome de

Christ-Siemens-Touraine, que é a forma mais comum das DEH, com incidência

aproximada de 1/100.000 dos nascimentos masculinos (BOLOGNIA, 2019). Dados

da literatura afirmam que formas autossômicas são relatadas, mas são raras e, por

vezes, subdiagnosticadas (SINGH, 2015).

Em 1996, foi identificada (KERE, 1996) a primeira alteração genética

causadora de DE, uma variante de perda de função do gene EDA, codificante de

componentes de sinalização da ectodisplasia, proteína transmembrana que participa

da formação dos apêndices ectotérmicos pela interação ectodermica-mesenquimal.

Posteriormente, identificou-se que tal variante era causadora da DEH ligada ao X ou

Síndrome de Christ-Siemens-Touraine.

Posteriormente, outras DE hipohidróticas com fenótipo semelhante foram

descobertas e associadas a mutações ou deleções no gene EDA, a proteínas

adaptadoras “Domínio de Morte EDAR-associado” (EDARADD) ou ao “Fator 6

associado ao receptor de TNF” (TRAF6).

Em se tratando das DEH autossômicas recessivas e dominantes, como nos

casos descritos, entre 10 a 15% dos casos ocorrem mutações em variantes no gene

do receptor da EDA (EDAR) ou em genes WNT10, genes codificadores de

moléculas de sinalização que participam da diferenciação das linhagens celulares na

via de sinalização Wnt/beta-catenina - fundamental para o desenvolvimento

embrionário, a proliferação e a diferenciação celular. Em 10% dos casos, a alteração

genética envolvida é desconhecida (BOLOGNIA, 2019).

Na última década, a base molecular de muitas DEs foi elucidada e, aos

poucos, estamos compreendendo os processos de sinalização celular não só

envolvidos na indução e desenvolvimento de estruturas ectodérmicas assim como

de suas interações com estruturas mesodérmicas.

Ainda não existem critérios diagnósticos definidores de DEH, no entanto,

gradualmente, mudanças relevantes vem sendo obtidas no diagnóstico da doença. A

National Foundation for Ectodermal Dysplasias (NFED), dos Estados Unidos,

realizou um levantamento entre seus membros afetados, procurando estabelecer

critérios diagnósticos suspeitos.
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Em consequência da presença de anormalidades estruturais das glândulas

sudoríparas, pacientes com DEH apresentam intolerância ao calor de intensidade

variável, a depender da etnia e fototipo. Casos graves de hipertermia e a

incapacidade de resfriamento podem ser fatais. Recém-nascidos e lactentes sem

diagnóstico firmado podem apresentar febre de origem indeterminada, xerose

cutânea e descamação.

As anormalidades no desenvolvimento das glândulas écrinas culminam em

redução da produção de muco nas vias aéreas superiores e inferiores, cerúmen

endurecido ou pegajoso, diminuição nas produções de lágrimas e saliva.

Consequentemente, pacientes afetados possuem prevalência maior de asma, rinite

alérgica, otite média crônica, sinusite crônica, disfonia pela redução da produção de

saliva e síndrome do olho seco.

Apesar das manifestações clássicas ocorrerem na maioria dos casos de DEH,

assim como no caso 2 e 3, muitos são suspeitados apenas após 12 - 15 meses, em

que a erupção do primeiro dente é atrasada. Normalmente, na idade adulta, os

pacientes com DEH possuem em torno de 9 dentes permanentes, sendo estes

normalmente disformes, com os incisivos centrais e caninos cônicos ou em formato

de pino. Como consequência da hipodontia, é comum haver subdesenvolvimento

das estruturas ósseas do terço médio da face, nariz em sela e leve eversão dos

lábios, resultando em comprometimento importante das funções fonéticas, estéticas,

mastigatórias e psicológicas dos pacientes.

Embora os achados clínicos sejam grandes indicativos da presença da

doença, podem ser feitos exames complementares que corroboram com a hipótese.

O teste de papel de iodeto de amido avalia a função exócrina em pele glabra,

apesar de ter baixa sensibilidade. Nele, expõe-se a mão do paciente, coberta por

uma luva de vinil, sob uma fonte de luz infravioleta por 5 minutos. Logo após,

remove-se a luva e imediatamente pressiona-se a palma da mão sobre um pedaço

de papel de amido iodetado. Em casos de função écrina normal, descora-se o roxo.

Na DEH, o teste é negativo.

Já a biópsia de pele, apesar de ser um procedimento invasivo, identifica

qualitativamente os achados patológicos e pode evidenciar glândulas écrinas e

sudoríparas rudimentares ou ausentes, e glândulas apócrinas hipertróficas. No couro

cabeludo, há redução da densidade das unidades pilossebáceas.
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O teste genético-molecular por exoma e análise de variantes ainda é o

método mais específico de diagnóstico da doença, entretanto, no Brasil, não é

amplamente disponibilizado para os pacientes de forma gratuita. Atualmente, testes

genéticos pré-natais estão em desenvolvimento para casos de variantes patogênicas

familiares positivas.

O manejo de crianças e adultos portadores da doença deve ser feito de forma

individualizada, a partir do controle de sintomas específicos do indivíduo acometido.

Assim, dada a diversidade da intensidade dos sintomas, requer abordagem

multidisciplinar envolvendo pediatras, geneticistas, odontólogos, dermatologistas,

cirurgiões plásticos, ortopedistas, otorrinolaringologistas, oftalmologistas,

nutricionistas, terapeutas ocupacionais e fisioterapeutas.

A intolerância ao calor, especialmente em vigência de doenças febris ou

atividades físicas em clima quente, torna o tratamento desafiador (SINGH, 2015).

Durante o clima quente, os pacientes devem manter-se hidratados e preferir

ambientes frescos, sendo possível utilizar métodos alternativos como o uso de

camiseta molhada, apesar da pouca eficácia em virtude da má dilatação capilar.

Como evidenciado nos casos apresentados, a hipodontia ou anodontia são

alterações de impacto psicossocial importantes na vida dos pacientes com DE.

Desta forma, é essencial que seja realizada a avaliação e intervenção odontológica

precoce. Como alternativa, as próteses odontológicas são o tratamento mais

comum, sejam elas removíveis ou fixas, a fim de haver restauração precoce da

função mastigatória e da estética facial (SINGH, 2015).

Em indivíduos diagnosticados com DE, é importante descrever a história

familiar completa para que, na suspeita de membros da família com sinais e

sintomas semelhantes, se possa ampliar a investigação e, assim, iniciar o tratamento

multiprofissional de forma precoce.
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6 CONCLUSÃO

Na série de casos retratada, foram descritas três gerações de pacientes

portadores de DE de padrão autossômico dominante, forma rara de apresentação da

doença. O membro masculino apresentou fenótipo mais agressivo, enquanto as

mulheres expressavam sintomas mais brandos. O diagnóstico clínico foi confirmado

pela tríade clássica da doença: hipotricose, hipohidrose e anodontia.

É essencial que seja feito um tratamento multidisciplinar e periódico,

envolvendo médicos pediatras, geneticistas e dermatologistas para controle dos

sinais e dos sintomas. Especialmente a hipoidrose, condição que pode culminar em

grandes aumentos da temperatura corporal e prejudicar qualidade de vida dos

pacientes, pode também propiciar desfechos ainda mais desfavoráveis em calor

extremo, inclusive o óbito. Profissionais como odontólogos, fonoaudiólogos e

fisioterapeutas devem atuar em conjunto, com uso de próteses dentárias, na

intenção de proporcionar a melhora da função mastigatória, estética e social dos

pacientes.

Além disso, é de extrema importância que mais profissionais da área da

saúde conheçam sobre a doença e sejam competentes em diagnosticá-la

corretamente e precocemente, para que os possíveis eventos adversos provenientes

dela possam ser identificados e corrigidos o quanto antes, evitando, desse modo,

sequelas sociais e até mesmo o óbito.
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APÊNDICE A - TCLE - CASO CLÍNICO 1
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APÊNDICE B - TCLE - CASO CLÍNICO 2
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APÊNDICE C - TCLE - CASO CLÍNICO 3
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ANEXO A - CERTIFICADO DE APROVAÇÃO DO CEP
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ANEXO B - LAUDO MÉDICO DE CONDIÇÃO GENÉTICA


