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RESUMO

A “Sindrome EEC” (ectrodactilia, displasia ectodérmica e fenda
labial efou palatina) ¢ um raro disturbio de heranga autossomica
dominante, expressividade variavel e baixa penetrincia. Além das
malformacdes dos pés e das maos, dos labios e/ou palato, a sindrome
manifesta-se com as caracteristicas tipicas da displasia ectodérmica.
As manifestagdes oculares incluem fotofobia, blefarite cronica, cera-
tocon juntivite seca, vascularizagio corneana e alteragoes de vias lacri-
mais. Apresentamos um caso de ectrodactilia e displasia ectodérmica
com importante comprometimento ocular ocasionando baixa acuida-
de visual. A auséncia de fenda labial ou palatina é explicada pela
variabilidade de expressao da sindrome. O pronto reconhecimento da
“Sindrome EEC” e o adequado acompanhamento oftalmolégico sdo
indispensaveis, uma vez que a deteriorizagao progressiva da visio é,
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na maioria das vezes, o aspecto mais incapacitante da sindrome.
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INTRODUCAO

A Sindrome EEC é um raro distur-
bio autossémico dominante, de ex-
pressividade variavel e baixa pene-
trancia. Manifesta-se por ectrodacti-
lia, displasia ectodérmica e fenda la-
bial e/ou palatina (EEC Syndrome:
Ectrodactyly, Ectodermal dysplasia,
Cleftlip and palate), mas nenhum dos
sinais necessita estar obrigatoriamen-
te presente( ® 13.17:20.20)_Foj descrita
pela primeira vez em 1970, por Rudi-
ger et al®¥. Em 1986, segundo Gold-
berg®), apenas 30 casos haviam sido
descritos, enquanto Gualandri e col.®
refere 70 casos descritos. Em 1989,
Kohler et al!?, em nova revisio da
literatura, relatam 52 casos e Duillo e

col.® em, 1982, sugeriram uma inci-
déncia de 1,5 por 1 000 000 de habi-
tantes. Emnossarevisio bibliografica
nao foi encontrado nenhum caso de
Sindrome EEC em revista oftalmolo-
gica nacional.

Além das malformagoes dos dedos
dos pés e das maos, dos labios efou
palato, a sindrome caracteriza-se por
apresentar os sinais clinicos da displa-
sia ectodérmica: pele seca e atrofica,
hiperceratose, unhas ausentes ou hi-
poplasicas,cabelosfinos, despigmen-
tados e esparsos, microdontia, ano-
dontia e caries®* 1622 Disfungdes das
glandulas sebaceas efou sudoriparas
podem estar presentes(V).

A sindrome pode estar associada a
anormalidades de outros 6rgaos e sis-
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temas. O sistema urindrio pode estar
envolvido,apresentando displasias ou
auséncia de um dos rins, cistos multi-
plos, hidronefrose e dilatagao urete-
ral® 152D, Malformagdes nos ouvidos,
diminuigao de audigdo, hipopituita-
rismo, deficiéncia isolada do hormo-
nio do crescimento? e auséncia ou
hipoplasia do timo® também ja foram
descritos.

A displasia ectodérmica é respon-
savel pela maioria das manifestagdes
oculares. Os anexos oculares e o seg-
mento anterior sdo as estruturas mais
comprometidas®. As anomalias con-
génitas dos ductos lacrimais e/ou atre-
sia dos pontos lacrimais sdo, muitas
vezes, responsaveis por dacriocistites
de repeticao®2 1819 _A {ris tende a ser
pouco pigmentada e os supercilios e
os cilios sdo escassos. Podem estar
presentes: entropio, triquiase, fissuras
e cicatrizagdes palpebrais®. A ausén-
cia das glandulas de Meibomius ou de
seus orificios causam diminuigao da
camada lipidica do filme lacrimal®®.
A formagao da lagrima pelas glandu-
las lacrimais também pode estar dimi-
nuida®!?. A ceratoconjuntivite seca,
conjuntivites de repetic¢do, blefarites
cronicas e a vascularizagdo superfi-
cial da cornea sao achados freqiientes.
A infecgdo secundaria com ulceragao
da cornea, infiltragido estromal, opaci-
ficagoes e perfuragdo corneana siao
complicagdes mais raras). A fotofo-
bia, o lacrime jamento e a diminuigao
da acuidade visual sdao sintomas proe-
minentes.

O prognostico visual é pobre se o
tratamento sintomatico nao for pron-
tamente estabelecido. Os resultados
da ceratoplastia penetrante, tentada
nos casos mais severos, foram decep-
cionantes). A transparéncia inicial
do transplante desaparecia e opacifi-
cagbes ocorriam algumas semanas
ap0s, por auséncia de reepitelizagio.

RELATO DO CASO

Paciente, feminino, preta, de 10
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anos, é a primeira filha de uma prole
detrésmeninas. Nasceu de parto cesa-
reo apds uma gestagdo a termo sem
intercorréncias. Nao apresenta déficit
intelectual e é estudante da 42 série do
1° grau.

A segunda irma, de 8 anos, apre-
sentou ao nascer um apéndice seme-
lhante a um “esbogo de dedo” extra-
numerario em cada mao, sendo o de-
feito corrigido cirurgicamente aos 12
meses de idade.

Os pais nao sao consangiiineos e o
restante da familia nao apresenta ne-
nhuma anormalidade.

A paciente apresentava uma facies
sindromica, intensa fotofobia, cabe-
los finos e despigmentados, pele fina
e ressecada, auséncia de varios den-
tes, microdontia e muitas caries (Fig.
1). Na mao direita estava ausente a
ultima falange do 22 dedo e na esquer-
da havia sindactilia entre o 3% e 4°
dedo. Em ambas as maos as unhas
eram hipoplasicas. Ambos os pés
apresentavam malformagao severa,
configurando o aspecto em “garra de
lagosta” da ectrodactilia (Fig. 2). Nao

dentarias.

Fig. 1 — Cavidade oral da paciente apresentando microdontia e auséncia de varias pegas

apresentava fenda labial ou palatina.

A paciente veio a consulta oftalmo-
légica queixando-se de lacrimeja-
mento e secregdo amarelada. Ja havia
consultado varios médicos e usado
uma enorme variedade de colirios,
pois apresentava problemas oculares
desde o nascimento e blefaroconjunti-
vites de repeticao.

Ao exame oftalmologico, a pacien-
te apresentava intensa fotofobia, ede-
ma de palpebras e diminuigao do nu-
mero de cilios. A acuidade visual era
20/60 no olho direito e 20/50 no es-
querdo. Tinha hipermetropiade +2,50
esférico em ambos os olhos e a acui-
dade visual ndo melhorou com lentes
corretoras. O exame do fundo do olho
foi de dificil realizagdo pela fotofobia,
porém normal em ambos os olhos. A
biomicroscopia, em ambos os olhos,
revelou bordos palpebrais edemacia-
dos, auséncia dos orificios das glan-
dulas de Meibomius e presenga de
blefarite com formagao de crostas. A
conjuntivaestava hiperemiadaea cor-
nea apresentava ceratite epitelial
punctata, infiltragdao estromal e vas-
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Fig. 2 - Aparéncia tipica de deformidade em
“garra de lagosta” ectrodactilia em mem-
bro inferior direito, hiperceratose e distrofia un-
gueal.

cularizagao superficial em ambos os
olhos (Fig. 3). A pressao intra-ocular
aferida através da tonometria de apla-
nagaofoide 11 mmHg no olho direito
e 10 mmHg no esquerdo.

O exame citologico do raspado
conjuntival mostrou varios polimor-
fonucleares, neutréfilos, raros mono-
nucleares, muco em massa e filamen-
tos, células epiteliais normais e em
queratinizagao, alguns diplococos e
bacilos. O exame bacteriologico evi-
denciou Staphylococcus aureus e
Haemophylus sp. com antibiograma
sensivel a eritromicina, oxacilina e
gentamicina.

O uso de colirios a base de genta-
micina controlou a infec¢ao e “lagri-
mas artificiais” produziram alivio dos
sintomas. O quadro ocular manteve-
se estavel, com periodos de aumento
na atividade inflamatoria, controlada
comn corticoide tépico de baixa dosa-
gem.

A identificagao da sindrome foi
obtida com o auxilio do Servigo de
Genética do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre e foi baseada nos acha-
dos clinicos. uma vez que nao hé alte-
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ragdes cromossOmicas identificaveis
neste distirbio e o caridtipo da pa-
ciente foi normal, 46XX.

DISCUSSAO

A Sindrome EEC é um disturbio
genético raro, descrito pela primeira
vez ha menos de 20 anos®". Virios
artigos na literatura salientaram a va-
riabilidade de expressao da sindrome,
tendo sido descritos casos em ectro-
dactilia, sem displasia ectodérmica ou
sem fenda labial ou palatina, como no
caso apresentado( %1727,

Wallis®”, em 1988, descreve qua-
tro geragdes de uma familia onde a
Sindrome EEC manifestou-se sem
fenda labial ou palatina e sugere ser a
entidade uma nova sindrome, uma
vez que a expressao do fenotipo na
familia foi maior do que a esperada na
Sindrome EEC. Esta “nova sindro-
me”, porém, ainda nao foi reconheci-
da, e estes casos continuam a ser en-
quadrados na “familia das sindromes
EEC”, como um subtipo®.

Por definigao, ectrodactilia é a au-
séncia de partes de dedos ou de dedos

Fig. 3 — Olho esquerdo da paciente apresentando auséncia dos orificos das glandulas de
Meibomius e vascularizagao superficial da cérnea.

inteiros (de ectros=aborto, “dedos
abortados”). A deformidade apresen-
tada pela irma da paciente nao é, por-
tanto, caracteristica da sindrome, sen-
do provavelmente uma malformagao
ocasional, nao relacionada a Sindro-
me EEC.

A ectrodactilia na Sindrome EEC
mais comumente inclui auséncia de
falanges do 2° e 3° dedos e sindactilia
entreo4°e 52dedos:#2%. O primeiro
dedo é habitualmente poupado. Acha-
dos semelhantes estiveram presentes
na nossa paciente.

As alteragdes ectodérmicas sao va-
riaveis e oscilam em diferentes niveis
de severidade".

As manifestagdes oftalmoldgicas
encontradas na nossa paciente sao
praticamente idénticas as encontradas
por varios autores e, uma vez tratadas
asinfec¢oes, o quadro respondeu bem
as lagrimas artificiais e a corticotera-
pia topica esporadica, de acordo com
os estudos de Baum e Rudiger 29,
Além das alteragOes encontradas na
nossa paciente, alteragdes congénitas
dos pontos e vias lacrimais sdo muito
comuns% ¥,
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O progndstico da Sindrome EEC é
favoravel, uma vez que os pacientes
apresentam geralmente inteligéncia
normal e adaptam-se bem com a cor-
regao cirurgica das deformidades das
maos, pés, labios e palato, conforme
necessario®.

Assim sendo, o pronto reconheci-
mento da sindrome e o adequado
acompanhamento oftalmolégico sio
indispensaveis na prevengao de se-
qlielas oculares graves, uma vez que a
deteriorizagao progressiva da visao é,
na maioria das vezes, o aspecto mais
incapacitante da sindrome.

SUMMARY

The “EEC Syndrome” (ectrodac-
tyly, ectodermal dysplasia and cleft
lip/palate) is a rare disorder with au-
tosomal dominant inheritance and in-
completepenetrance. Ocular findings
include photophobia, chronic blepha-
ritis, keratoconjunctivitis sicca, su-
perficial corneal vascularization and
defects of lacrimal duct system. We
are presenting a case report of ectro-
dactyly and ectodermal dysplasia
with important ocular involvement
causing decreased visual acuity.
Clefting of the lip and palate were
absent due, it is postulated, to the
variable expressivity of EEC Syndro-
me. Early and continued ophthalmo-
logic evaluation and management are
imperative, since decreased visual
acuity can be the major debilitating
problem in this disorder.

Key words: ectrodactyly, ectodermal dyspla-
sia, cleft lip/palate.

Manifestagées oculares da sindrome EEC:
revisdo da literatura e relato de caso

AGRADECIMENTO

Agradecemos ao Servigo de Gené-
tica do Hospital de Clinicas de Porto
Alegre pelo acesso e facilidades na
realizagao deste trabalho.

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1. BAUM, J. L.; BULL, M. - Ocular manifestati-
ons of the Ectrodactyly, Ectodermal Dysplasia,
Cleft Lip/palate Syndrome. Am. J. Ophthalmol,
78(2): 211-216, 1974.

2. BECKERMAN, B. - Lacrimal anomalies in
anhidrotic ectodermal dysplasia. Am. J.
Ophthalmol. 75(4): 728-730, 1973.

3. BIXLER, D.; SPIVACK, J.; BENNET,J. - The
Ectrodactyly-Ectodermal Dysplasia-Clefting
(EEC) Syndrome. Clin. Genet, 3: 43-51, 1971.

4. DUILLO,M. T.;DETONI, T.; CAVALIERE,
G. - Associazione tra sindrome EEC e aplasia
congenita della cute con epidermolisi bollosa.
Min. Ped., 34: 627-632, 1982.

5. GOLDBERG, M. F. - Oculocutaneous genetic
diseases in Goldberg’s genetic and metabolic
eye disease, 2* ed, pg 508, 1986.

6. GUALANDRYI, V.; RONZONI, M. G.; MON-
TAGNANI, G. - Une famille atteite de EEC
Syndrome: variabilité clinique et conseil géné-
tique.J. Fr. Ophthalmol.,9(12): 855-857, 1986.

7. IVARSSON, S.; HENRIKSON, P.; THEAN-
DER, G. - Coexisting Ectrodactyly-Ectoder-
mal Dysplasia-Clefting (EEC) and Prune Belly
Syndromes. Acta. Radiol. Diag.,23(3 B): 287-
292, 1982.

8. JHAVERIL M.,; BARNETT, S.; GERTNER, M.
- Ectrodactyly, ectodermal dysplasia and clef-
ting associated with thymic aplasia. Clin. Ge-
net., 143: 12, 1989.

9. JONES,K. L. - Ectrodactyly-Ectodermal Dys-
plasia-Clefting Syndrome in Smith’s recogni-
zable patterns of human malformation. 4*ed, pg
252-253, 1988.

10. KAISER-KUPFER, M. - Ectodermal dysplasia
and clefting Syndrome. Am. J. Ophthalmol.,
76(6): 992-998, 1973.

11. KNOUTZON, J.; AARSKOG, D. - Growth
hormone deficiency associated with the EEC
Syndrome and isolated absent septum pelluci-
dum. Pediatrics, 79(3): 410-412, 1987.

12. KOHLER, R.; SOUZA, P.; JORGE, C. S. -
Prenatal diagnosis of the Ectrodactyly-Ectoder-

rennoenn
(] 1 b
(U8

Uil

0 BRASILE
CGC 48,889.260/0001-18

L]

60l

|~

\
v
©

18.

19.

20.

21.
22.

23.

24.

25.

26.

27.

SILERO Ot 0FTRLIQLET:

Jy b

mal Dysplasia-Cleft palate (EEC) Syndrome.
Ultra Sound Med., 8: 337-339, 1989.

. KUSTER, W.; MAJEWSKI, F.; MEINECKE,

P. - EEC Syndrome withoutectrodactyly? Clin.
Genet. 28: 130-135, 1985.

. LEIBOWIT, M. R.; JENKINS, T. - A newly

recognizedfeature of EEC Syndrome: comedo-
ne naevus. Dermatol., 169: 80-85, 1984.

. LONDON,R.; HEREDIA, R. M,; ISRAEL, J. -

Urinary tract involvement in EEC Syndrome.
Clin. Genet 139: 1191-1193, 1985.

. MAIA, N. F; PINHEIRO, M. - EEC Syndrome

in ectodermal dysplasias: a clinical and genetic
study. Copyright, pg 45-46, 1984.

. MAJEWSKI, F.; KUSTER, W. - EEC Syndro-

me sine sine? Clin. Genet., 33: 69-72, 1988.
McNAB, A. A,; POTTS, M. J.; WELHAM, R.
A. - The EEC Syndrome anditsocular manifes-
tations. Brit. J. Ophthal., 73: 261-264, 1989.
MONDINO, B. J; BATH, P. E; FOOS,R. Y.;
APT, L.; RAJACICH, G. M. - Absent Meibo-
mian Glands in the Ectrodactyly-Ectodermal
Dysplasia-Cleft Lip/Palate Syndrome. Am. J.
Ophthalmol., 97(4): 496-500, 1984.
PENCHASZADEH, V. B; NEGROTTL T.C. -
Ectrodactyly-Ectodermal Dysplasia-Clefting
(EEC) Syndrome: dominant inheritance and
variable expression. J. Med. Genet., 13:-281-
284, 1976.

PINHEIRO, M.; FREIRE-MAIA, N. - EECand
odontotrichomelic syndromes. Clin. Genet., 17:
363-366, 1980.

ROBINSON, G. G.; WILDERVANCK,L. S. -
Ectrodactyly, ectodermal dysplasia and cleft
lip-palate syndrome. J. Pediatr. 107-109, 1973.
ROSEMANN, A.; SHAPIRA, T.; COHEN, M.
M. - Ectrodactyly, ectodermal dysplasia and
cleft palate (EEC) Syndrome. Clin. Genet., 9:
347-353, 1976.

RUDIGER, R. A;; HAASE, W.; PASSARGE,
E. - Association of ectrodactyly, ectodermal
dysplasia and cleft lip-palate. Am. J. Dis. Child.
120: 160-163, 1970.

SCHMIDT, R.; NITOWSKY, H. M. - Split
hand and foot deformity and the Syndrome of
ectrodactyly, ectodermal dysplasia and clefting
(EEC). Hum. Genet., 39: 15-25, 1977.
WALKER, J. C.; CLODIUS, L. - The Syndro-
mes of cleft lip, cleft palate and lobster claw
deformities of hands and feet. Plast. Rec. Surg.,
32(6): 627-630, 1974.

WALLIS, C. E. - Ectrodactyly (Split-hand/
split-foot) and ectodermal dsyplasia with nor-
mal lip and palate in a four-generation kindred.
Clin. Genet., 34: 252-257, 1988.

ARQ. BRAS. OFTAL. 55, (3), 1992

123





