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Displasia ectodérmica, ectrodactilia e fissura labio-palatal:
manifestacoes oculares da sindrome em relato de caso

Ectodermaldysplasia, ectrodactyly and clefting syndrome:
ocular manifestations of this syndrome in a case report
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Descric¢éo deum caso dasindrome de displasiaectodérmica, ectrodactilia
efissuralabio-palatal (EEC), doengararacom importante acometimento
ocular. Pacientede 26 anos, com queixadedor, fotofobiae baixaacuidade
visual no olho esguerdo ha trés dias, submetida a investigagdo genética,
aposexamesfisicoeoftalmol 6gicocompletos. Foi diagnosticado sindrome
EEC eidentificadastodasasalteracbessi stémicaseocul ares. Apresentava
uma Ulcera paracentral estéril no olho esquerdo, com dificuldades de
cicatrizacao devido asalteragdesocul ares propriasdasindrome (alteracéo
do filme lacrimal, triquiase, auséncia de glandulas de Meibomius, entre
outras). Foi feita descricéo das alteragdes oculares nessa sindrome rara,
para que haja tratamento preventivo e diminuam os riscos de baixa de
acuidade visual em pacientes que recebam esse diagndstico genético.

Descritores: Displasia ectodérmica; Fenda labial; Fissura palatina; Anormalidades mdltiplas;
Manifestagfes oculares; Doengas da cérnea; Sindrome

INTRODUCAO

Displasiaectodérmica, ectrodactiliaefissuraldbio-palatal, éatriade que
corresponde a sindrome EEC 1, desordem genética de heranca auto-sémica
dominante, com penetranciaincompleta e expressividade variavel ™.

Em 1936, Cockayne a reconheceu pela primeiravez como sendo umasin-
drome, com atriade: ectrodactilia, displasia ectodermal e fenda palatina®. A
ectrodactilia corresponde a deformidade das méos e pés?. A displasia ecto-
dermal compreende hipoplasia das unhas, cabelos finos e esparsos, micro-
dontia ou anodontia, anormalidades das glandulas sudoriparas e em outros

Trabalho realizado no Setor de Cornea e Doencas Exter- Orgéos que contenham algumaorigem ectodérmica, como rins, coragao, ouvido
nas do Departamento de Oftalmologia da Universidade e olhos?. A fenda palatina pode ser somente labial ou afetar todo o palato®.
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Paciente de 26 anos, feminina, branca, solteira, profissao do lar, natural

Ultima verséo recebida em 04.01.2006 e procedente de S&o Paulo, procurou consulta oftalmol égica devido a dor,
ﬁpz‘)":;i" ‘?';‘ 15'03'.2‘206 i enii do fotofobia intensa e baixa acuidade visual no olho esquerdo por trés dias.
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sobSigiloeditorial coom aanuenciado br. Palo Ricardo Referiaoutros epistdios anteriores de dor ocular e baixaacuidade visual
de Oliveira sobre a divulgaggo de seu nome como revi- no mesmo ol ho, mas ndo com tantaintensidade e que melhoraram com o uso

sor, agradecemos sua participagdo neste processo. de colirios antibicticos
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Apresentava episodios repetitivos de furunculose nos
membros inferiores e superiores e candidiase. Informou ter
sido submetida a extracdo de todos os dentes, cirurgia de
fenda palatina, de ouvidos e de méos na infancia, devido as
malformag8es congénitas.

Nasceu de parto cesarea, atermo, apos gestagao nao com-
plicada de mée primigesta com 23 anos.

Pais saudaveis e sem consangtiinidade, ndo ha relato de
outro caso nafamilia.

Quadro clinico

Fécies sindrémica (Figura 1) que compreendia hipoplasia
maxilar, base nasal larga e fendapalatina.

Ectrodactiliade méos (Figura 2) e pés, cabelo fino e espar-
s0, pele seca, unhas descamativas, fenda palatina corrigida
cirurgicamente, em uso de protese dentaria.

Exame oftalmol 6gico: Ambos os olhos apresentavam pal-
pebras com triquiase, auséncia de glandulas de Meibomius
nas palpebras superiores e inferiores (Figura 3), conjuntivas
sem alteracOes, corneas com opacidade leve estromal difusa,
sem edema, segmento anterior, iris, cristalino e fundo de olho
normais. Além dessas alteracGes, o olho esquerdo apresenta-
va Ulcera corneana paracentral inferior de aproximadamente
3 mm por 4 mm e neovasos inferiores profundos e superficiais
(Figura4).

Figura 1 - Fascies sindrémica (base nasal larga, hipoplasia maxilar,
cicatriz de cirurgia de fenda labial)
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Sensibilidade corneanabilateral foi normal.

A paciente estava fazendo uso de ofloxacino 0,3% por 5
semanas sem melhora, foi interrompido o tratamento por 24
horas, colhido material para bacterioscopia e cultura e como
resultado, ndo foi encontrado nenhum agente patogénico.

Paraessa Ul cera estéril, foram prescritos |ubrificantes ocu-
lares, cicloplégico, lente de contato terapéutica e colirio para
antibioticoprofilaxia, entretanto a paciente apresentou-se re-
fratéria ao uso da lente e a tarsorrafia proposta.

Permaneceu em acompanhamento, com o tratamento acima
e apos aproximadamente 30 dias houve cicatrizagdo da Ul cera.

Apresentou olho seco severo, com menisco lacrimal muito
diminuido, BUT 3s, teste de Schirmer | de 6 mm, leve punctata
inferior bilateral corando com fluoresceina.

A acuidadevisual atual foi de 1,0 no olho direito e 0,3 no olho
esquerdo, com correcdo, em uso de metilcelulose 0,5% colirio de
duas em duas horas e acido poliacrilico 2 mg gel anoite. HAum
mésfoi submetidaacirurgia para corregdo datriquiase.

Figura 3 - Triquiase, auséncia de glandulas de Meibomius superior e
inferiormente, cérnea com leucoma estromal difuso
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Atualmente, permanece em acompanhamento multidisci-
plinar, apds o diagndstico clinico de sindrome EEC1 pela Ge-
néticaeidentificagdo do gene afetado (7q11.2-g21.3).

DISCUSSAO

As complicacdes oculares da sindrome EEC podem ser
muito incapacitantes, podendo levar a diminuicdo severa da
acuidade visual por opacidade de cornea®.

Anomalias do sistema de drenagem lacrimal s&o comuns,
presentes em aproximadamente 85%. Variam da auséncia ou
atresia do ponto lacrimal até o desenvolvimento incompleto
ou auséncia dos canaliculos, saco lacrimal ou ductos nasola-
crimais®.

Ceratopatias também séo comuns, com tipico inicio preco-
ce, progressdo de infiltrado estromal e crescimento de pannus
com neovascul arizagdo, opacidades e afinamentos®.

Erosdes recorrentes e ulceracdes tém sido documentadas,
como no relato do caso descrito®.

Outras manifestacoes oculares descritas foram: fotofobia,
telecantus, blefarites, conjuntivites, microftalmiae anoftalmia,
triquiase, entrépio, auséncia ou escassez de sobrancelhas e
cilios e reducéo da produgdo de lagrima e da secrecdo das
glandulas de Meibomius, quando presentes®.

Hé aproximadamente de 30 a 40 glandulas de Meibomius
em palpebrasuperior ede 20 a40 e pa pebrainferior deindivi-
duos normais. Deficiéncias congénitas dessa glandula tém
sido discutidas, mas aausénciacompletadelasé muito rara. A
sindrome EEC pode compreender tanto a reducao do nimero
das glandulas de meibomius, quanto a completa auséncia®.

Ulceras de cornea podem ser resultado de disfuncéo das
glandul as de M eibomius e também devido abl efarite recorren-
te que é mais comum nainfanciae que melhoraapos cirurgias
paraaumentar adrenagem lacrimal®.

A base patolégica para a ceratopatia em pacientes com
EEC sindrome é provavel mente multifatorial ©.

Tecidos de origem ectodérmica, e mesodérmica podem ser
afetados. Baum and Bull dizem que as alteracGes corneanas
sd0 devido a defeitos ectodérmicos primérios, desde que a
ceratopatiainicie naporgao superior dacornea, protegidapela
pél pebra, enquanto a cérnea exposta pelafenda pal pebral esta
normal ®©,

A ausénciade glandulas meibomianas e areducao das célu-
lascaliciformesconjuntivaisresultam eminstabilidadedo filme
lacrimal, levando aumaalteracéo na superficie epitelial ocular.
Em pacientes com reduzida producéo de lagrima e infeccdes
recorrentes devido a obstrucdo do canal lacrimal, acornea pode
ser severamente comprometida por opacidades®™®.,

CONCLUSAO

Apésinvestigacdo genética e diagnostico de EEC1, identi-
ficando-se 0 gene afetado e seu locus (7gl11.2-g21.3), aorien-
tac&o deve ser uma abordagem multidisciplinar.

A sindrome EEC deve compreender a avaliagdo dos se-
guintes: cirurgia plastica (pelaectrodactilia), nefrologia (para
investigacdo de malformagdes erefluxo vesico-ureteral), oftal -
mologia?, otorrinolaringologia (pelafenda palatina), derma-
tologia®? (pele, cabelo e unhas comprometidas), psicologia,
odontologia®® (pela anodontia ou hipodontia) e genética
(para aconselhamento familiar apds diagnéstico genético).

Devido as possiveis complicacGes oculares que podem
levar a diminuicdo da acuidade visual, a avaliagdo oftalmol 6-
gica completa € imperativa, assim como o conhecimento das
possiveis alteraces oculares pelo oftalmologista.

O tratamento profilético deve ser instituido o mais precoce-
mente possivel. Os recursos para melhorar as condigdes da
superficie ocular sdo desde lubrificantes, corregéo de triquiase
e entropio, cirurgia de vias lacrimais, até tarsorrafia, todas as
condutas sendo realizadas conforme a gravidade de cada caso,
com afinalidade de minimizar o comprometimento corneano.

ABSTRACT

A case of ectodermal dysplasia, ectrodactyly and clefting syn-
drome (EEC), ararediseasewith animportant ocular impairment
and with scarceliterature. Patient, 26 years old with complaints
of pain, with photophobia and low visua acuity in the left eye
for three days. The patient was submitted to a genetic inves-
tigation after complete physical and ophthalmologic exami-
nations. EEC syndrome was diagnosed and all systemic and
ocular modifications identified. The patient presented ascar in
the left eye, with difficulties in healing due to ocular damage
caused by the syndrome (lack of tear film, trichiasis, Meibomius
gland absence, among others). The ocular modificationsin this
rare syndrome were described in order to institute preventive
treatment and to reduce therisks of low visual acuity in patients
who receive this genetic diagnosis.

Keywor ds: Ectodermal dysplasia; Cleft lip; Cleft palate; Abnor-
malities, multiple; Eye manifestations; Corneal diseases; Syn-
drome
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