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A sindroma Trico-dento-0sseo (TDOS) € uma doenca genética rara, de transmissao autossomica dominante, que se inclui no grupo das displasias ectodérmicas.
Acredita-se esta sindroma resulta de uma delecao de quatro pares de bases no gene DLX3 no cromossoma 17g21 (Ghoul-Mazgar et al., 2005; Haldeman et al.,
2004; Islam et al.,, 2005; Mayer et al., 2010). Caracteriza-se, patognomonicamente, pela presenca de hipoplasia do esmalte, taurodontia, cabelo crespo e
encaracolado (geralmente apenas presente ao nascimento), esclerose o0ssea, maior suscetibilidade a carie dentaria, erupcao tardia e, menos frequentemente, por
displasia ungueal e dolicocetfalia (De Coster et al., 2007; Hu et al., 2007; Islam et al., 2005; Wright et al., 2008; Lee et al., 2008). Na generalidade dos pacientes com
TDOS as unhas possuem camadas superficiais laminadas, os ossos radiais sao densos ou com alteracoes escleroticas, possuem macrocefalia e fusao prematura
das suturas cranianas, que condicionam a dolicocefalia. Alguns pacientes com TDOS também podem ter reducao de pneumatizacao dos processos mastoides, os
ramos mandibulares curtos e os angulos mandibulares obtusos (Islam et al., 2005). Em cerca de 50% dos pacientes com esta sindroma o cabelo tende a perder o
aspeto encaracolado, presente ao nascimento mas mantem alteracoes ulta-estruturais caracteristicas (Wright et al., 2008).

A variabilidade fenotipica que possui a TDOS torna dificil, em muitos casos, o seu diagnostico diferencial com Amelogenesis Imperfecta do tipo hipoplasico-
hipomaturado com taurodontia (AIHHT). A identificacao de caracteristicas especificas capilares em microscopia podera contribuir para a confirmacao do
diagnostico clinico do TDOS (Mayer et al., 2010).

Nesse sentido, com este trabalho os autores pretendem apresentar um caso de fenotipo de TDOS, exemplificando como a analise capilar podera contribuir como
ferramenta auxiliar de diagndstico desta sindroma.
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O paciente DRLA, caucasiano, com 22 anos de idade, recorreu a uma consulta médico-dentaria na FMDUP para uma avaliacao clinica de rotina (Figura 1A). Como
as peculiaridades deste caso exigiam um tratamento multidisciplinar, quer a avaliacao clinica extra e intra-oral, quer o plano de tratamento estabelecido foram
efetuados pelas Consultas de Genética Orofacial, Ortodontia e Protese Removivel da FMDUP. A partir da anamnese, dos exames clinico e radiograficos foram
observadas as seguintes peculiaridades: ligeiro atraso psicomotor, cabelo crespo e ligeiramente encaracolado, displasia das unhas, discreta condensacao dos ossos
cranianos, esclerose nos ossos dos punhos (Figuras 1, 3A, 3B, 3C). Da avaliacao intra-oral salientaram-se a presenca de uma mordida aberta anterior (Figura 4),
auséncia de oclusao posterior, taurodontia generalizada (Figura 3D), uma condicao geral dentaria e periodontal deficitarias (Figuras 2 e 3D). O fendtipo presente
levou ao diagnostico clinico de TDOS e a decisao de realizacao da avaliacao da moriologia e padrao capilares por microscopia eletronica de varrimento (ESBUCP),
no sentido de se efetuar o diagnodstico diferencial com a AIHHT (Figura 5). Esta analise confirmou a existéncia de alteracoes capilares patognomonicas da TDOS.

Foi realizada adicionalmente uma revisao de literatura nas bases de dados PUBMED e OMIM utilizando as palavras-chave “phenotype tricho-dento-osseous
syndrome”, limitando a pesquisa aos ultimos 10 anos e Inglés, Francés e Espanhol.

FIGURA 1 FIGURA 2 FIGURA 3

Figura 1 - Fotografias extra-orais (A) Face, frontal. (B) Mao esquerda. (C) Mao direita.
Figura 2 - Fotografias intra-orais iniciais. (A) Lateral direita (B) Frontal (C) Lateral esquerda.
Figura 3 — Registos radiograficos. (A) Radiografia mao-punho direita. (B) Radiografia mao-punho
esquerda. (C) Teleradiografia de perfil direito, com tracado cefalométrico. (D) Ortopantomografia
inicial.

Figura 4 - Modelos de estudo intra-orais. (A) Lateral direito. (B) Frontal. (C) Lateral esquerdo.
Figura 5 — (A) Analise capilar por microscopia eletronica de varrimento.

Discussao e Conclusoes

Perante qualquer situacao patologica, a impossibilidade de realizacao de diagnostico diferencial com patologias similares, torna mais complicada a elaboracao de
um plano de tratamento adequado. Desta forma, a contribuicao de ferramentas auxiliares para um correto diagnostico diferencial, como a analise capilar (Wright et
al., 2008), podem colmatar esta falha em casos, como o descrito, em que se torna clinicamente dificil esta distincao.
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