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RESUMO 

A "Síndrome EEC" (ectrodactilia, displasia ectodérmica e fenda 
labial e/ou palatina) é um raro distúrbio de herança autossômica 
dominante, expressividade variável e baixa penetrância. Além das 
malformações dos pés e das mãos, dos lábios e/ou pálato, a !!Índrome 
manifesta-se com as características típicas da displasia ectodérmica. 
As manifestações oculares incluem fotofobia, blefarite crônica, cera­
toconjuntivite seca, vascularização corneana e alterações de vias lacri­
mais. Apresentamos um caso de ectrodactilia e displasia ectodérmica 
com importante comprometimento ocular ocasionando baixa acuida­
de visual. A ausência de fenda labial ou palatina é explicada pela 
variabilidade de expressão da síndrome. O pronto reconhecimento da 
"Síndrome EEC" e o adequado acompanhamento oftalmológico são 
indispensáveis, uma vez que a deteriorização progressiva da visão é, 
na maioria das vezes, o aspecto mais incapacitante da síndrome. 

Palavras-chave: ectrodactilia, displasia ectodérmica, fenda labial e/ou palatina. 

INTRODUÇÃO 

A Síndrome EEC é um raro distúr­
bio autossômico dominante, de ex­
pressividade variável e baixa pene­
trância. Manifesta-se por ectrodacti­
lia, displasia ectodérmica e fenda la­
bial e/ou palatina (EEC Syndrome: 
Ectrodactyly, Ectodermal dysplasia, 
Cleft lip and palate) , mas nenhum dos 
sinais necessita estar obrigatoriamen­
te presente(1 , 8, 1 3, 17, 20, 27) .  Foi descrita
pela primeira vez em 1970, por Rudi­
ger et al(24). Em 1 986, segundo Gold­
berg(5l, apenas 30 casos haviam sido 
descritos, enquanto Gualandri e coI. (6) 
refere 70 casos descritos. Em 1989, 
Kõhler et al(12) , em nova revisão da 
literatura, relatam 52 casos e Duillo e 

COt. <4), em, 1 982, sugeriram uma inci­
dência de 1 ,5 por 1 000 000 de habi­
tantes. Em nossa revisão bibliográfica 
não foi encontrado nenhum caso de 
Síndrome EEC em revista oftalmoló­
gica nacional. 

Além das malformações dos dedos 
dos pés e das mãos, dos lábios e/ou 
pálato, a síndrome caracteriza-se por 
apresentar os sinais clínicos da displa­
sia ectodérmica: pele seca e atrófica, 
hiperceratose, unhas ausentes ou hi­
poplásicas, cabelos finos, despigmen­
tados e esparsos, microdontia, ano­
dontia e cáries(2, 3, 16, 22) .  Disfunções das 
glândulas sebáceas e/ou sudoríparas 
podem estar presentes(I). 

A síndrome pode estar associada a 
anormalidades de outros órgãos e sis-

1 17http://dx.doi.org/10.5935/0004-2749.19920028



temas. O sistema urinário pode estar 
envolvido, apresentando displasias ou 
ausência de um dos rins, cistos múlti­
plos, hidronefrose e dilatação urete­
ral(9, 15, 2 1) .  Malformações nos ouvidos, 
diminuição de audição, hipopituita­
rismo, deficiência isolada do hormô­
nio do crescimento(l 1) e ausência ou 
hipoplasia do timo(8) também já foram 
descritos. 

A displasia ectodérmica é respon­
sável pela maioria das manifestações 
oculares. Os anexos oculares e o seg­
mento anterior são as estruturas mais 
comprometidas(5). As anomalias con­
gênitas dos ductos lacrimais e/ou atre­
sia dos pontos lacrimais são, muitas 
vezes, responsáveis por dacriocistites 
de repetição(1 , 2, 18, 19) . A íris tende a ser 
pouco pigmentada e os supercílios e 
os cílios são escassos. Podem estar 
presentes: entrópio, triquíase, fissuras 
e cicatrizações palpebrais(5). A ausên­
cia das glândulas de Meibomius ou de 
seus orifícios causam diminuição da 
camada lipídica do filme lacrimal(19) . 
A formação da lágrima pelas glându­
las lacrimais também pode estar di mi -
nuída(1 , 19). A ceratoconjuntivite seca, 
conjuntivites de repetição, blefarites 
crônicas e a vascularização superfi­
cial da córnea são achados freqüentes. 
A infecção secundária com ulceração 
da córnea, infiltração estromal, opaci­
ficações e perfuração corneana são 
complicações mais raras(l). A fotofo­
bia, o lacrimejamento e a diminuição 
da acuidade visual são sintomas proe­
minentes: 

O prognóstico visual é pobre se o 
tratamento sintomático não for pron­
tamente estabelecido. Os resultados 
da ceratoplastia penetrante, tentada 
nos casos mais severos, foram decep­
cionantes(l). A transparência inicial 
do transplante desaparecia e opacifi­
cações ocorriam algumas semanas 
após, por ausência de reepitelização. 

RELATO DO CASO 

Paciente, feminino, preta, de 10  
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anos, é a primeira filha de uma prole 
de três meninas. Nasceu de parto cesá­
reo após uma gestação a termo sem 
intercorrências. Não apresenta déficit 
intelectual e é estudante da 4� série do 
1Q grau. 

A segunda irmã, de 8 anos, apre­
sentou ao nascer um apêndice seme­
lhante a um "esboço de dedo" extra­
numerário em cada mão, sendo o de­
feito corrigido cirurgicamente aos 12  
meses de  idade. 

Os pais não são consangüíneos e o 
restante da família não apresenta ne­
nhuma anormalidade. 

A paciente apresentava uma fácies 
sindrômica, intensa fotofobia, cabe­
los finos e despigmentados, pele fina 
e ressecada, ausência de vários den­
tes, microdontia e muitas cáries (Fig. 
1 ) .  Na mão direita estava ausente a 
última falange do 2Q dedo e na esquer­
da havia sindactilia entre o 3Q e 4Q 
dedo. Em ambas as mãos as unhas 
eram hipoplásicas. Ambos os pés 
apresentavam malformação severa, 
configurando o aspecto em "garra de 
lagosta" da ectrodactilia (Fig. 2) .  Não 

apresentava fenda labial ou palatina. 
A paciente veio à consulta oftalmo­

lógica queixando-se de lacrimeja­
mento e secreção amarelada. Já havia 
consultado vários médicos e usado 
uma enorme variedade de colírios, 
pois apresentava problemas oculares 
desde o nascimento e blefaroconjunti­
vites de repetição. 

Ao exame oftalmológico, a pacien­
te apresentava intensa fotofobia, ede­
ma de pálpebras e diminuição do nú­
mero de cílios. A acuidade visual era 
20/60 no olho direito e 20/50 no es­
querdo. Tinha hipermetropia de +2,50 
esférico em ambos os olhos e a acui­
dade visual não melhorou com lentes 
corretoras. O exame do fundo do olho 
foi de difícil realização pela fotofobia, 
porém normal em ambos os olhos. A 
biomicroscopia, em ambos os olhos, 
revelou bordos palpebrais edemacia­
dos, ausência dos orifícios das glân­
dulas de Meibomius e presença de 
blefarite com formação de crostas. A 
conjuntiva estava hiperemiada e a cór­
nea apresentava ceratite epitelial 
punctata, infiltração estromal e vas-

Fig. 1 - Cavidade oral da paciente apresentando microdontia e ausência de várias peças 
dentárias. 
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Fig. 2 -
"garra de lagosta": ectrodact i l ia  em m e m ­
b r o  i nferior d i reito, h i perceratose e d istrofia u n ­
g ueal.  

cularização superficial em ambos os 
olhos (Fig .  3) .  A pressão intra-ocular 
aferida através da tonometri a de apla­
nação foi de 1 1  mmHg no olho direito 
e 1 0  mmHg no esquerdo. 

O exame citológico do raspa do 
conjuntival mostrou vários polimor­
fonucleares, neutrófilos, raros mono­
nucleares, muco em massa e filamen­
tos, células epiteliais normais e em 
queratinização, alguns diplococos e 
bacilos. O exame bacteriológico evi­
denciou Staphylococcus aureus e 

Haemophylus sp. com antibiograma 
sensível à eritromicina, oxacilina e 
gentamicina.  

O uso de colírios a base de genta­
micina controlou a infecção e "l ágri­
mas artificiais" produziram alívio dos 
sintomas. O quadro ocular manteve­
se estável , com períodos de aumento 
na atividade inflamatória ,  controlada 
com corticóide tópico de baixa dosa­
gem. 

A identificação da síndrome foi 
obtida com o auxílio do Serviço de 
Genética do Hospital de Clínicas de 
Porto Alegre e foi baseada nos acha­
dos clíni cos. uma vez que não há alte-
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Fig.  3 - Olho esquerdo da paciente apresentando ausência dos orif icos das glându las de 
Meibomius e vascularização su perficial d a  córnea. 

rações cromossômicas identificáveis 
neste distúrbio e o cariótipo da pa­
ciente foi normal , 46XX. 

DISCUSSÃO 

A Síndrome EEC é um distúrbio 
genético raro, descrito pela primeira 
vez há menos de 20 anos(24). Vários 
artigos na l iteratura salientaram a va­
riabil idade de expressão da síndrome, 
tendo sido descritos casos em ectro­
dactilia,  sem displasia ectodérmica ou 
sem fenda labial ou palatina, como no 
caso apresentado(l ,  1 3, 1 7, 27) .  

Wallis(27) ,  em 1 988 ,  descreve qua­
tro gerações de uma família onde a 
Síndrome EEC manifestou-se sem 
fenda labial ou palatina e sugere ser a 
entidade uma nova síndrome, uma 
vez que a expressão do fenótipo na 
famíl ia foi maior do que a esperada na 
Síndrome EEC. Esta "nova síndro­
me", porém, ainda não foi reconheci­
da, e estes casos continuam a ser en­
quadrados na "famíl ia  das síndromes 
EEC", como um subti po(3) .  

Por definição, ectrodactilia é a au­
sência de partes de dedos ou de dedos 

inteiros (de ectros=aborto, "dedos 
abortados") . A deformidade apresen­
tada pela irmã da paciente não é, por­
tanto, característica da síndrome, sen­
do provavelmente uma malformação 
ocasional , não relaci onada à Síndro­
me EEC. 

A ectrodactilia na Síndrome EEC 
mais comumente inclui ausência de 
falanges do 2" e 3" dedos e sindactilia 
entre o 4" e 5" dedos( l , 25, 26) . O primeiro 
dedo é habitualmente poupado. Acha­
dos semelhantes €stiveram presentes 
na nossa paciente. 

As alterações ectodérmicas são va­
riáveis e oscilam em diferentes níveis 
de severidade( l ) .  

As manifestações oftalmológicas 
encontradas na nossa paciente são 
praticamente i dênticas às encontradas 
por vários autores e, uma vez tratadas 
as i nfecções, o quadro respondeu bem 
às lágrimas artificiais e à corticotera­
pia tópica esporádica , de acordo com 
os estudos de Baum e Rudiger( l , 24) . 
Além das alterações encontradas na 
nossa paciente, alterações congênitas 
dos pontos e vias l acrimais são muito 
comuns( IO, 1 8) .  
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o prognóstico da Síndrome EEC é 
favorável, uma vez que os pacientes 
apresentam geralmente inteligência 
normal e adaptam-se bem com a cor­
reção cirúrgica das deformidades das 
mãos, pés, lábios e pálato, conforme 
necessário(9) . 

Assim sendo, o pronto reconheci­
mento da síndrome e o adequado 
acompanhamento oftalmológico são 
indispensáveis na prevenção de se­
qüelas oculares graves, uma vez que a 
deteriorização progressiva da visão é, 
na maioria das vezes, o aspecto mais 
incapacitante da síndrome. 

SUMMARY 

The "EEC Syndrome " (ectrodac­
tyly, ectodermal dysplasia and cleft 
lipjpalate) is a rare disorder with au­
tosomal dominant inheritance and in­
complete penetrance. Ocularfindings 
include photophobia, chronic blepha­
rUis, 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: ectrodacty/y, ectoderma/ dysp/a­
sia, c/eft lipjpa/ate. 
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