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Vocé conhece esta Sindrome? *

Do you know this syndrome?
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RELATO DO CASO

Paciente masculino, negro, 35 anos, solteiro,
auxiliar de refrigeracio, natural do RJ. Durante
consulta dermatolégica, foi observado como achado
de exame clinico fiscies sindromica com base nasal
larga, desabamento de ponta nasal, madarose, cilios
esparsos, cabelos finos e esparsos (Figura 1), olhos
vermelhos, dentes hipopldsicos e cOnicos (Figura 2),
hipoplasia maxilar, além de ectrodactilia nos pés e nas
maos (“em garra de lagosta”, com apenas dois digitos)
(Figura 3 e 4), xerodermia e distrofia ungueal (Figura
3). Todas as fotos aqui exibidas foram tiradas com o
consentimento, por escrito, do paciente. Na
anamnese dirigida, negava alteragbes de outros

FIGURA 1: Ficies sindrOmica com nariz em
tapir, madarose, cilios e cabelos esparsos

FIGURA 4:
Ectrodactilia
nas maos

FIGURA 2: Microdontia e hipodontia
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aparelhos e sistemas. Informa historia familiar de mae,
dois irmaos e avd materno, com quadro semelhante
de ectrodactilia nas maos e nos pés. O exame
oftalmolégico mostrou xeroftalmia, blefarite intensa e
hiperemia ocular crénica. Foi avaliado pelo servigo de
genética clinica que confirmou a nossa impressio
diagnostica de sindrome EEC. As radiografias de maos
(Figura 5) e pés se correlacionam aos achados
clinicos, a ultrassonografia abdominal e a de vias
urinarias nao evidenciaram malformagoes. Paciente
encontra-se em acompanhamento clinico
multidisciplinar.

FiGURA 3: Ectrodactilia nos pés e nas maos

FIGURA 5:
Radiografia
das maos
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QUE SINDROME E ESTA?

A sindrome de ectrodactilia, displasia
ectodérmica e fenda labio-palatina (EEC) é uma
genodermatose rara', de heranca autossOmica
dominante,’tendo sido descritos cerca de duas
centenas de casos. Decorre de mutacio no gene
decodificador de uma proteina supressora de tumor
(p63), relacionada ao ectoderma e mesoderma.
Qumsiyeh sugeriu que a sindrome tenha origem no
cromossomo 7 (locus 7qll.2-q21.3), enquanto
Hasegawa e colaboradores relataram casos de
transposicio reciproca entre cromossomos 7 e 9
(7q11.21 e 9p12 ou 7p11.2 e 9q12).’ Pode haver casos
familiares ou isolados, sendo estes geralmente mais
graves.” A variabilidade interfamilial parece ser
significativamente maior que a variabilidade
intrafamilial, indicando wuma heterogeneidade
genética.” A sindrome é marcada por diversas
manifestacoes clinicas pelas quais variam muito entre
os acometidos, gerando diferentes combinacbes
(Tabela 1). Estas manifestacoes incluem: displasia
ectodérmica, como alteragbes anatOmicas ou
funcionais das glandulas sudoriparas,’ cabelos finos,
esparsos e claros, distrofia ungueal; hipo ou
anodontia; fenda labio-palatina completa ou parcial;
anomalias de ducto lacrimal e olhos; hipoplasia facial;
auséncia congénita de um ou mais digitos
(ectrodactilia) com ou sem sindactilia e clinodactilia;
alteragoes otoldgicas; baixa estatura; malformacoes
genitourinarias; acometimento do sistema nervoso
central com perda auditiva e/ou retardo mental;
hipopigmentagdo cutinea difusa e nevos celulares.’
Pela exuberincia clinica, em geral, nao ha necessidade
de confirmagcaio com estudo genético. O
acompanhamento clinico deve ser multidisciplinar,
incluindo os servicos de dermatologia, cirurgia-
plastica, oftalmologia, nefrologia, odontologia,
genética clinica, psicologia e outras especialidades, se
forem necessdarias. Na maioria dos casos, a

intervengao cirurgica da ectrodactilia nao ¢
necessaria, visto que nao ha possibilidade de reversao
completa do dano funcional, no entanto pode ajudar
no aspecto psicossocial. Em fun¢ao da ocorréncia da
sindrome EEC em quatro familiares proximos do
paciente, nao foram os estigmas sindrémicos os quais
motivaram a procurar atendimento médico, levando-
nos a questionar o quanto suas alteragoes fenotipicas
interferem em suas atividades laborativas e sociais. O
paciente aqui relatado apresenta expressio
incompleta da sindrome EEC, visto que nio apresenta
fenda labio-palatina. Outros casos familiares com
ectrodactilia e displasia ectodérmica, sem ocorréncia
de fenda labio-palatina, ja foram relatados na
literatura, inclusive sugerindo que essa forma de
apresentacao clinica possa representar uma outra
entidade nosoldgica, e nao apenas uma variante da
sindrome EEC.° A variacio fenotipica intrafamiliar
deste caso demonstra a variabilidade da penetrancia e
expressao genética da sindrome. Como diagnosticos
diferenciais, temos as sindromes de Goltz,” de Rapp-
Hodgkin® e de Hay-Wells (AEC),” todas de heranga
autossOmica dominante, dentre outros, como a
sindrome de Christ-Siemens-Touraine’ - uma displasia
ectodérmica hipo-hidrética. A sindrome de Goltz, que
pode ser ligada ao X, geralmente, é letal para o sexo
masculino, caracteriza-se por areas circunscritas de
atrofia e hipoplasia cutinea, com herniacoes de tecido
adiposo, poiquilodermia, distribui¢io linear,
seguindo as linhas de Blaschko, alterac6es de pelos,
unhas, dentes e ossos, com ectrodactilia, sindactilia e
polidactilia. A sindrome de Rapp-Hodgkin se
manifesta por displasia ectodérmica, associada a nariz
estreito, fenda labio-palatina, microstomia, baixa
estatura, fronte proeminente, hipoplasia maxilar, arco
palatino alto, labios finos e hipoplasia ungueal. Ja a
sindrome de Hay-Wells é caracterizada por displasia
ectodérmica, fenda labio-palatina e anquilobléfaro. U

Resumo: A sindrome de ectrodactilia, displasia ectodérmica e fenda ldbio-palatina (EEC) corresponde a
uma rara anomalia genética congénita, de heranca autossomica dominante, penetrincia e expressividade
variaveis, associada a mutagao no cromossomo 7 ou translocagio entre cromossomos 7 e 9, determinada
essencialmente pelas caracteristicas que a denominam. Relata-se caso de paciente de 35 anos, acometido
por estigmas sindromicos, desde o nascimento, com histéria familiar e sem fenda labio-palatina.
Palavras-chave: Displasia ectodérmica; Fenda labial; Fissura palatina; Sindrome

Abstract: Ectrodactyly - ectodermal dysplasia - cleft lip/palate syndrome (EEC) is a rare autosomal do-
minant genetic disorder, with variable expression and penetrance. This congenital disorder is associated
either with a mutation in chromosome 7 or with a translocation between chromosomes 7 and 9, reflect-
ed primarily in the abnormalities listed in its name. This case report describes a 35-year-old male with
syndromic stigmata since birth and no cleft lip/palate. Four relatives are also affected by the condition.
Keywords: cleft lip; cleft palate; ectodermal dysplasia; syndrome
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TaBELA 1: Alteracoes clinicas da sindrome EEC em negrito, conforme as encontradas no paciente relatado

CABECA E PESCOCO
hipoplasia maxilar
hipoplasia malar moderada
perda auditiva

auriculas pequenas
auriculas malformadas

iris azul

fotofobia

blefarofimose

blefarite

dacriocistite

anormalidade no ducto lacrimal
sobrancelhas e cilios esparsos
nariz em tapir

fenda labial

fenda palatina

xerostomia

auséncia do ducto parotideo
agenesia de dentes
microdontia

caries

RESPIRATORIA
Atresia de coanas

TORACICA
Mamilo hipoplasico

ENDOCRINOLOGICAS

deficiéncia de GH

hipogonadismo hipogonadotrépico
diabetes insipido central

GENITOURINARIAS
micropénis
criptorquidismo

septo vaginal transverso
agenesia renal

displasia renal
hidronefrose
megaureter

refluxo vesicoureteral
ureterocele

diverticulo de bexiga
duplicacio do sistema pielocalicial

MAOS E PES
sindactilia
ectrodactilia

PELE E FANEROS

pele fina

hiperceratose leve
distrofia ungueal
“pitting” ungueal
cabelos claros

cabelos esparsos e finos
pelos pubianos esparsos
pelos axilares esparsos
sobrancelhas esparsas
cilios esparsos

NEUROLOGICAS
retardo mental
holoprosencefalia semilobar
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