0 UM CASO DE OLIGODONTIA LIGADO AO CROMOSSOMA X
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Introducao

A agenesia dentaria é um dos distirbios do desenvolvimento dentdrio mais comuns na denti¢do humana e é caracterizada por falha no desenvolvimento dentario.

De acordo com a gravidade pode ser classificada como: hipodontia (auséncia de até 6 dentes, excluindo terceiros molares), oligodontia (auséncia superior a 6 dentes,
excluindo terceiros molares) e anodontia (auséncia de todos os dentes). A oligodontia e a anodontia sdo condigdes raras.

Quando ha auséncia de miltiplos dentes deve ser realizado o estudo diagnéstico de displasia ectodérmica. E por isso essencial a sua identificagio/diagnéstico precoce.

Foram identificados varios genes cujas muta¢des podem originar agenesias dentarias ndo sindrémicas. O gene EDA é um dos genes identificados, encontra-se localizado
no cromossoma Xq12-13.1 (figura 5) e a sua expressdo afecta maioritariamente incisivos, caninos e pré-molares

Descri¢do do Caso Clinico

Crianga, sexo masculino, 9 anos, referenciada por oligodontia a Consulta Externa do polo HP do Servigo de Estomatologia do CHUC.

Apbs realizagdo de exame objectivo e avaliagdo de ortopantomografia, verificou-se agenesia dos dentes 12, 14, 15,17, 22, 24, 31, 32, 34, 41, 42, 43, 44 e 45, num total de
14 agenesias (figura 1 e 3). Ndo apresentava sinais de hipohidrose, nem outras alteragdes de relevo. O crescimento e o desenvolvimento eram adequados a idade.

Realizou, através da Consulta de Genética, testes moleculares que identificaram a variante c.6972_689del no gene EDA, em hemizigotia.

Histéria familiar: irméo, sexo masculino, 5 anos, ao exame objectivo e a avaliagdo da ortopantomografia a destacar a forma cénica dos dentes 51 e 61 e agenesia dos
dentes 12, 14, 15, 22, 24, 25, 31, 32, 34, 35, 41, 42 e 44, num total de 13 agenesias (figura 3 e 4). O estudo molecular que revelou a mesma variante no gene EDA.

Figura. 1. Fotografias intra-orais - criang¢a, sexo masculino, 9 anos. Figura. 2. Fotografia intra-oral - irmdo, 5 anos.
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Figura. 3. Ortopantomografia - crianga, sexo masculino, de 9 anos. Agenesia dos Fig. 4. Ortopantomografia - irmdo, 5 anos. Agenesia dos dentes 12, 14, 15, 22, 24, 25, Figura. 5. Localizagdo
dentes 12, 14, 15,17, 22, 24, 31, 32, 34, 41, 42, 43, 44 e 45. 31,32,34,35,41,42 e 44 gene EDA (Xq12-13.1)¢

Discussio e Conclusio

No estudo molecular identificou-se uma mutagdo no gene EDA, com necessidade de enquadramento clinico. A crianga ndo apresentava estigmas de displasia
ectodérmica, nem histéria familiar da doenga. Assim, admitiu-se tratar-se de um caso de oligodontia isolada ligada ao cromossoma X - dominante.

A rara frequéncia de apresentagdo e a necessidade de abordagem multidisciplinar tornam este caso bastante pertinente.

Trata-se de uma patologia ligada ao cromossoma X, pelo que, se o doente, no futuro, tiver descendentes do sexo feminino, estas serdo obrigatoriamente portadoras da
alteragdo no gene EDA - pelo que o aconselhamento genético sera fundamental.
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