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A displasia ectodérmica insere-se num grupo de patologias hereditarias, caracterizadas por defeitos primarios em estruturas de origem embrionaria derivadas da
ectoderme. Na generalidade dos casos, as manifestacoes envolvem dentes, cabelo, unhas e glandulas sudoriparas. O grau de envolvimento destas ultimas
condiciona a classificacao das displasias ectodérmicas em hipohidroticas ou hidroticas (Jain et al., 2012). A forma de transmissao genética pode ser X recessiva,
autossomica recessiva ou dominante, sendo a mais frequente a X recessiva. Esta ultima tem sido associada a mutacoes no gene EDA (Ectodisplasina A) localizado
no braco longo do cromossoma X (Xql13.1). As formas autossomicas tém sido atribuidas a mutacoes no gene EDAR (Receptor da Ectodisplasina A), cuja localizacao
se encontra no cromossoma 2 (2q12.3) e nos genes EDARADD e WNT10A, presentes nos cromossoma 1 (1g42) e 2 (29395) respetivamente (Lexne et al.,2008; Van der
Hout et al., 2008; Cluzeau et al. 2011; Zhang et al., 2011).

Este trabalho possui como principal objetivo apresentar um caso clinico de fenotipo de displasia ectodérmica, enfatizar a importancia da pesquisa orientada de
alteracoes noutros orgaos e efetuar uma abordagem sobre as alternativas de tratamento para este caso e para casos similares.

Descricao do caso clinico

Uma paciente do sexo feminino, de 20 anos de idade, recorreu a Faculdade de Medicina Dentaria da Universidade do Porto (FMDUP), motivada pela resolucao de
um problema estético relacionado com a presenca de diastemas e a auséncia de varios dentes. Apos avaliacao multidisciplinar e estudo ortodontico, com recurso
aos meios complementares de diagnostico — ortopantomografia, telerradiografia de perfil, telerradiografia postero-anterior e modelos de estudo — salientaram-se 0s
seguintes aspectos: a paciente apresentava o terco facial inferior diminuido, endognatia maxilar, microdontia, diastemas e agenesia de 16 dentes definitivos.

Decorrida a avaliacao pela Genética Orofacial destacaram-se os seguintes sinais e sintomas: historia clinica de hematuria idiopatica recorrente na probando,
inexisténcia de familiares afetados (Figura 5 — Heredograma), implantacao baixa das orelhas e alteracdoes cutaneas e da morfologia das unhas associadas a um
elevado numero de agenesias. Solicitou-se estudo ecografico renal, que revelou a presenca de hiperecogenicidades no rim esquerdo, compativeis com
angiomiolipomas. Efetuou-se o diagnostico clinico de fenotipo de displasia ectodérmica, o que determinou a planificacao multidisciplinar do tratamento. A 1% opcao
contemplava aparatologia fixa bimaxilar, coronoplastia de adicao com resina composta dos dentes 12, 11, 21, 22, 31 e 41 e reabilitacao protética com implantes. A

22 opcao incluia, também, as referidas coronoplastias de adicao com resina composta e a reabilitacao protética removivel. A paciente optou pela 2% hipotese por
condicionantes soOcio-economicas.

Figura 1 - Fotografias exira-orais iniciais.

Figura 2 - Fotografias intra-orais iniciais.
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Figura 4 - Exames avuxiliares de diagnéstico (telerradiografia Figura 5 - Heredograma. Figura 6 - Fotografias finais apos
de peffil direito e ortopantomografia). reabilitagao oral.

Discussao e conclusoes

A reabilitacao oral destes casos depende do fenotipo presente, sendo recomendavel a reabilitacao protética e a dentisteria estética (Jain et al., 2012; Bhalla et al,;
2013), bem como o recurso a ortodontia e implantologia (loannidou-Marathiotou et al.,2010; Koyuncuoglu et al., 2012). A 1* opcao teria permitido uma reabilitacao
mais estética e confortavel para a paciente. A 2% opcao possibilitou a manutencao da dimensao vertical, a resolucao parcial da estética e nao inviabilizou a
realizacao a posteriori da 1% opcao. Ambas as opcoes sao recomendadas na literatura, devendo a escolha ser ponderada em funcao do fenotipo do paciente e das
suas condicoes socio-economicas.

Casos como o apresentado devem constituir um desafio para o médico dentista, na medida em que, quando corretamente informado, pode ser o primeiro a realizar
o diagnostico de alteracoes e/ou anomalias noutros derivados ectodérmicos. Recordando a funcao e o meio de acao dos genes EDA e EDAR - regulacao da interacao
epitélio mesenquima - faz sentido pesquisar orgaos alvo que estejam dependentes desta interacao, bem como realizar aconselhamento genético para que se possa
instituir uma intervencao precoce na possivel descendéncia (Zhang, et al., 2011).

O tratamento efetuado, apesar de nao constituir a opcao terapéutica ideal, permitiu satisfazer a estética e o bem-estar da paciente e promover a funcionalidade. O

tratamento ortodontico, em coordenacao com a reabilitacao protética fixa, podera beneficiar a auto-estima e o conforto de pacientes jovens portadores desta
patologia.
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