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RELATO DE CASO

Sindrome da displasia ectodérmica anidrotica
no periodo neonatal - relato de caso

Anhidrotic ectodermal dysplasia syndrome in the neonatal period - case report

Breno F. de Arajo!, Adelar B. NoraZ, Méarcia Z. Marcon?, Daniel B. de M edeiros3,
Eduardo S. de Araljo3, Fernanda Z. Fachinello3

Resumo

Obj etivo: Descrever umasindromeraraem criangase alertar os
pediatras sobre a consideracéo desta patol ogia no diagndstico dife-
rencial de febre de origem obscura no recém-nascido.

M étodos: Relato de caso dedisplasiaectodérmicaanidréticaem
um RN dedez dias, internado naUT]I neonatal do Hospital Geral de
Caxias do Sul, apresentando episddios recorrentes de hipertermia
desde os primeiros dias de vida.

Resultados: O paciente apresentava mucosas ressecadas, pele
seca e descamativa e hipertermia. Foi realizada bidpsia de pele na
regido dorsal do paciente, verificando-se auséncia de estruturas
glandularesécrinas e sebaceas e hipoplasiadeestruturasfolicul ares.
O paciente estdem acompanhamento ambul atorial, recebendo trata-
mento sintomatico.

Conclusdes: A sindrome de displasia ectodérmica anidrética é
rara, mas deve ser consideradano diagndstico diferencial derecém-
nascidos que apresentam episodios febris recorrentes. Durante o
periodo neonatal as manifestagdes clinicas da doenca séo sutis e
inespecificas, tornando-semai saparentesapdsal gunsmesesdevida.
Néo existe tratamento especifico e definitivo para essa sindrome.

J Pediatr (Rio J) 2001; 77(1): 55-58: sindrome de displasia
ectodérmica anidrética.

Introducéo

As displasias ectodérmicas sdo um grupo heterogéneo
de doengas hereditérias caracterizado pela presenca de
ateragbesem duasou maisestruturasdeorigem ectodérmi-
ca, incluindo pele, cabel os, unhas, dentes e glandul as écri-
nasl2. As formas hipoidréticas e anidréticas, com suas
variantes, sio seus exempl os cléssicost.
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Abstract

Objective: To describe arare syndrome among children and to
urge pediatricians to consider in considering such diagnosis when
investigating fever of unknown etiology among neonates.

Methods: Case report of Anhidrotic Ectodermal Dysplasia
Syndrome in a ten day old newborn hospitalized in a NICU at
Hospital Geral de Caxias do Sul. The child presented recurrent
episodes of fever since the firsts days of life.

Results: The patient presented dry mucous, dry skin and fever.
Skin biopsy was performed in his back region. A lack of sweat and
sebaceous glands aswell as hypoplasiaof follicular structureswere
identified. The patient is being monitored at the clinic, receiving
supportivetreatment.

Conclusion: Anhidrotic Ectodermal Dysplasia Syndromeis a
rare syndrome, however it must be considered when investigating
newbornswith recurrent episodes of fever. During neonatal period,
clinical manifestations of the disease are subtle and non specific.
Such findingsbecomemorevisible after afew monthsof life. There
is no specific and definitive treatment for this syndrome.

J Pediatr (Rio J) 2001; 77(1): 55-58: hypohidrotic ectodermal
dysplasiasyndrome.

A primeira descricdo de displasia ectodérmica envol-
vendo pele, cabelos e dentes foi feita em 1848 por Thur-
mam3-5; sendo que Weech foi o primeiro a utilizar o termo
displasiaectodérmicaani droti caparapacientescom ausén-
ciade glandulas sudoriparas®.

A displasia ectodérmicaanidratica ou hipoidrética, ou
Sindromede Christ-Siemens-Touraineéumadoencareces-
siva, ligada ao cromossomo X, rara, ndo progressiva e que
apresentaumatriadeclassica: ausénciaparcial oucompleta
de glandulas sudoriparas, hipotricose e hipodontia. Além
destes, outros sinais e sintomas podem ser encontrados,
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dependendo do envolvimento do tecido ectodérmico®. A
mai oriadosindividuosqueapresentam asindromecomple-
taéhomem (mais de 90%)?, sendo asmulheresgeralmente
portadoras assintométicas®.

Neste artigo apresentaremos um caso de displasiaecto-
dérmica anidrdtica, evidenciando aimportancia da consi-
derac&o dessapatologiano diagndstico diferencial defebre
de origem obscura no recém-nascido.

Relato do caso

RecémnascidoE. S., 10diasdevida, masculino, natural
deCaxiasdo Sul, foi internado naUTI neonatal do Hospital
Gera da Universidade de Caxias do Sul, dia 20/08/1998,
com histériade episodios de hipertermiarecorrentes desde
os primeiros dias de vida. Ao exame fisico apresentava
mucosas ressecadas, pele seca e descamativa, hipertermia
(39°C) e granuloma umbilical.

Parainvestigar aorigem dafebreforam solicitados RX
detérax, hemograma, hemocultura, exame comum de uri-
na, uroculturaeexamedeliquor; porém, todosestavam sem
ateracOes. Aventou-se, entdo, a hipdtese diagndstica de
onfalite, sendo realizada culturadasecre¢éo do coto umbi-
lical, aqual também foi negativa. Iniciou-se o tratamento
empirico com oxacilina e gentamicina mesmo estando o
paciente com 0s exames normais.

Dia 25/08/1998 os picos de hipertermia continuaram.
Foram repetidos os exames e, novamente, ndo haviaaltera-
¢des nos mesmos. Os antibidticos foram trocados para
vancomicina, amicacina e cefotaxime.

No 14° dia de internagdo hospitalar, como ndo houve
melhora do quadro, foram realizados anti-HIV e exames
para afastar infeccdo neonatal congénita (STORCH), os
quais se mostraram ndo reagentes. Solicitada uma ultra-
sonografia abdominal que ndo revelou alteracdes.

Somente no dia 09/09/1998 foi levantada a hipo6tese
diagndsticade displasiaectodérmicaanidrética. A bidpsia
foi realizada naregido dorsal do paciente, e o laudo histo-
patol 6gico confirmou o diagndstico. No material submeti-
do a0 exame anatomopatol 6gico haviaausénciade estrutu-
rasglandul aresécrinase sebaceasehipoplasiadeestruturas
foliculares (Figural).

O paciente recebeu alta dia 12/09/1998, sendo a mée
orientada quanto as medidas em relagdo ao controle da
temperatura e ao uso de emolientes para pele seca.

Um ano apds, os sinais clinicos dadisplasiaectodérmi-
ca anidrdtica estavam mais evidentes. Ao exame fisico o
facies era caracteristico com bossa frontal proeminente,
nariz pequeno, |&bios protusos, regides malares eritemato-
saserinorréia. Apresentavahipotricose com cabel osfinos,
esparsosedescoloridosesupercilio escasso. A peleeviden-
ciava-seseca, palida, finaecom vasosaparentes (Figuras 2
e3).
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Figural- Anatomopatol oglco. auséncia de estruturas glandu-

lares écrinas e sebéceas

Foi solicitado RX de arcada dentéria que demostrou
anodontiatotal dedentesdeciduos (maxilaresemandibula-
res). Namaxilahaviapresencadetodososgermesdentarios
permanentes, de acordo com a idade, porém os incisivos
| aterai sapresentavam aspecto condideeestavamemfasede
formaco adiantada em relagdo aos incisivos ventrais. Na
mandibula visualizou-se somente os germes dentérios dos
primeiros molares (anodontia parcial).

O paciente, no momento, encontra-se em acompanha-
mento ambulatorial nos servigos de Dermatol ogia e Pedia-
triado Ambulatério Central da Universidade de Caxias do
Sul.

Figura2 - Féaciescaracteristicadestepacientecom
displasia ectodérmica anidrética
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Figura3- Visdo frontal do paciente

Discussdo

A displasia ectodérmica anidrética € uma doenca que
apresentaheterogenei dade genética. V ariostiposde heran-
¢asdo descritos, incluindo formas autossémicas dominan-
tes e recessivas®® e formas ligadas ao cromossomo X 78,
Geralmente seu mecanismo de heranca é recessivo ligado
a0 cromossomo X, fazendo com que os homens sgjam
afetadosdeformamaisgrave, comsignificativamorbidade
emortalidade®. Asmulheres heterozi gotas sofrem um grau
demodificacdes variavel 19, podendo ser apenas portado-
ras assintométicas ou apresentarem clinica idéntica ou
menos intensa que a do homem®.

As manifestagOes clinicas caracteristicas da sindrome
s80 auséncia ou reducdo do suor, hipotricose e anodontia
total ouparcial3. Alémdisso, o pacienteapresentaumfécies
caracteristico.

A hipotricose é generalizada, ndo existe uma alopécia
completa, mas o cabel o éfino, esparso, seco e de pigmen-
tacdo clara. Além do couro cabeludo outras areas séo
afetadas, como axilas, regido pubiana, face e térax. O
supercilio pode estar compl etamente ausente ou ser espar-
S0, porém o cilio énormal3. A pele do paciente tende a ser
palida, seca, brilhante, translUicida, com rugas finas e com
aspecto de envelhecimento precoce.

Asanormalidadesdentariasincluem anodontiaou hipo-
dontia e odontodistrofia (distdrbios no formato e tamanho
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dodente)8. Geral menteosdentesincisivose/ou caninossio
pequenos, conicos e pontudos3>. Também ocorre onico-
distrofia em metade dos casos.

Uma classificagéo paraadisplasia ectodérmicacongé-
nita foi proposta por Freire-Maia e cols. do Centro de
EstudosdeDisplasiaEctodérmica(Departamentode Gené-
tica, Universidade Federal do Parand, Curitiba, PR). Essa
classificacdo é baseada nos aspectos fenotipicos de cada
grupo da doenca. As estruturas - cabelo, dentes, unhas e
glandulas sudoriparas- sdo denominadas 1, 2, 3 e 4 respec-
tivamente. Conforme estejam presentesateracbesem cada
uma das estruturas, sdo entdo denominados os subgrupos
(1-2,1-3,1-4, 2-3,2-4, 3-4,1-2-3,1-2-4, 1-3-4, 2-3-4, 1-2-
3-4)11,

A deficiénciaou ausénciadas glandulas mucosas, prin-
cipalmente do trato respiratorio superior, cavidade oral e
nasofaringelevam freqlientementearinite, faringite, larin-
gite, bronquiteeotitemédia. A rinorréiaocorre paradoxal -
mente a falta de muco.

Menos comumente podemos encontrar hiperqueratose
de palmas e plantas, fenda palatina, suscetibilidade a der-
matite atOpica, anormalidades oculares, anormalidades no
esqueleto e gbnadas, auséncia ou hipoplasia de glandulas
mamarias e retardo mental 125,

Ascriangascom essasindrome apresentam hipertermia
recorrente manifestada principal mente pelo exercicio fisi-
co, por infecBes ou pel o uso de roupas quentesinapropria-
damente, devido aausénciadasglandul asécrinas, resultan-
do em anidrose.

O diagndstico geralmente ndo € precoce, poisasatera-
¢Besclinicasdasindromenéo sdo aparentesno momentodo
nascimento. O exame histopatol6gico da pele € o que
fornece o diagndstico definitivo. Hoje, pode ser feito o
diagnéstico pré-natal pelo estudo do DNA3”.

Umadas principais|imitagdes encontradas pel os médi-
cos, em relacdo a esta patologia, € a falta de tratamento
especifico. As medidasterapéuticas se concentram basica-
menteno controledatemperaturado paciente; utilizagdo de
ar condicionado, uso de roupas|eves, banhosfrios, prética
de exercicios apenas em ambientes frios e, até mesmo,
restricéo daatividadefisica. O uso de emolientes parapele
seca éindicado?3. A Unicaterapiacorretivadisponivel éa
dentaria, com a utilizag&o de prétese, que pode gjudar na
nutricso emelhorar aaparénciado individuol®. A cirurgia
plastica também pode ser realizada em adolescentes e
adultos para a correcéo de deformidades.

Embora a displasia ectodérmica congénita anidrética
seja uma doenca rara e com alteracGes clinicas tipicas
tardias, vemosquedevesempreser consideradafrenteaum
recém-nascido apresentando febre recorrente de etiologia
desconhecida. Dessa forma podemos estabelecer o diag-
nosti co precoce e aterapéutica adequada, evitando, assim,
autilizag8o desnecessariade antibi 6ti cose outrosfarmacos
usadosempiricamenteem casosdefebreobscurapersisten-
te no recém-nascido.
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