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Resumo

Introducio: A Displasia Ectodérmica representa um complexo grupo de doencas com mais de 170 caracteristicas
clinicas, com uma incidéncia de 7 em 10.000 nascidos vivos. Por defini¢ao, as Displasias Ectodérmicas
possuem alteracoes clinicas que afetam principalmente as estruturas derivadas do ectoderma, como
pele e anexos cutaneos, podendo ocorrer o acometimento de estruturas nao ectodérmicas relacionadas.
As alteracdes mais comumente encontradas devido a defeitos da epiderme e seus apéndices ocorrem
no cabelo, dentes, unhas e glandulas sudoriparas.

Objetivo: Demonstrar a associacao da Rinite Atréfica de inicio precoce a Displasia Ectodérmica, além da presenca
de outras queixas otorrinolaringologicas também relacionadas a DE em uma crianca de 10 anos.

Relato de caso: Paciente com presenca de crostas, rinorréia mucopurulenta, fetidez nasal e dificuldades respiratorias
desde o primeiro més de vida, além das alteracoes clinicas nas estruturas derivadas do ectoderma
normalmente encontradas na Displasia Ectodérmica.

Conclusio: Sendo uma situacao com muitas complicacoes infecciosas e a queixa predominante do Paciente do
caso relatado, a Rinite Atréfica deve ser acompanhada e tratada com cautela pelos otorrinolaringologistas.

Palavras-chave: rinite atrofica, displasia ectodérmica, sindrome autossomica, sindrome ligada ao X.

SUMMARY

Introduction: Ectodermal Dysplasia represents a complex group of patologies with more than 170 different clinical
characteristics, with an incidence of 7 in 10.000 born alive children. Ectodermal Dysplasia affects
structures coming from the ectodermal, like the skin and its appendages and also affects other non-
ectodermal structures. The most common clinical evidences are problems in the skin, hair, teeth, nails
and sweat glands.

Objective: Show the association of the early beginning Atrophic Rhinittis to Ectodermal Dysplasia and also other
otolaryngological signs and symptoms that are found in Ectodermal Dysplasia in a 10 year-old child.

Case Report: Patient showing nasal obstruction, crusts, maggots and nasal secretions since he was a new born child
and also clinical alterations normally found in Ectodermal Dysplasia.

Conclusion: For the fact that Atrofic Rhinittis has so many related complications as infections and for being the
Patient”s major complain in the case reported, it has to be attended carefully by the otolaryngologists.

Key words: atrophic rhinitis, ectodermal dysplasia, autossomal syndrome, X-linked syndrome.
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INTRODUCAO

A Displasia Ectodérmica representa um complexo
grupo de doencas com mais de 170 caracteristicas clinicas
(1,2), com uma incidéncia de 7 em 10.000 nascidos vivos
(1. O modo de transmissao genética é variavel entre as
diferentes apresentacoes da doenca, podendo ser
autossOmica e ligada ao X - dominantes ou recessivas e de
transmissao esporadica (1,2). Por defini¢ao, as Displasias
Ectodérmicas possuem alteracoes clinicas que afetam
principalmente as estruturas derivadas do ectoderma, como
pele e anexos cutaneos, podendo ocorrer o acometimento
de estruturas nio ectodérmicas relacionadas (4). As
alteracdes mais comumente encontradas devido a defeitos
da epiderme e seus apéndices ocorrem no cabelo, dentes,
unhas e glandulas sudoriparas.

Uma das situacoes relacionadas a Displasia
ectodérmica, ja citada na literatura por outros autores (3,5-
12), € a Rinite Atrofica, a qual geralmente acomete criangas
em infancia tardia (3,6) ou adolescentes (4). A Rinite
atrofica caracteriza-se por uma doenca inflamatoria cronica
do nariz, com producdo excessiva de crostas fétidas (6)
devido ao movimento dos cilios nasais ser deficiente. Além
de relacionada a Displasia Ectodérmica, a Rinite Atrofica
pode ser encontrada secundariamente a algumas doencas
granulomatosas como a Tuberculose e a Doenca de Hansen

5.

OBjETIVO

Relatar o caso de uma crianca que logo no primeiro
més de vida desenvolveu sintomas de Rinite Atrofica e
demonstrar a associacao dessa patologia com a Sindrome
Genética da Displasia Ectodérmica. Além disso, evidenciar
a importancia que deve ser dada ao tratamento da Rinite
Atrofica pelos otorrinolaringologistas devido as complicacoes
que podem estar relacionadas.

ReLaTo pe Caso

Relatamos um caso de um paciente masculino,
estudante, na época com 7 anos, que procurou consultorio
médico com queixas de obstru¢ao nasal e presenca de
crostas, rinorréia mucopurulenta, assim como fetidez
nasal e dificuldades respiratérias desde o primeiro més de
vida.

Durante a gesta¢iao, a mae relata ter sido vitima de
duas ameagas de aborto, aos 3 e 6 meses. A primeira
Ultrassonografia do Pré-Natal foi realizada aos 7 meses,
quando foi diagnosticada Hidrocefalia. O parto foi prematuro,
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de cesaria, tendo nascido com cerca de 32, 33 semanas. Na
UTI neonatal permaneceu por 22 dias.

Logo na 1* semana ap6s ter recebido alta, ja em casa,
a mae percebeu a ocorréncia de obstru¢ao nasal, seguida
de dificuldades respiratorias, com formagao abundante de
crostas, mau cheiro progressivo e rinorréia de cardter
mucopurulento. Tais sintomas permanecem até hoje, tendo
sofrido 2 episodios de epistaxe até entio.

A partir da idade de 6 meses, o paciente iniciou com
episodios constantes de febre, que pioravam quando
exposto ao calor, tendo tido uma convulsao febril aos 8
meses. Passou por varias antibioticoterapias, imaginando-
se que se tratassem de infec¢coes recorrentes. A mae conta
que os sintomas so aliviavam ao banhar a crianca em dgua
fria ou coloca-la sobre o piso gelado. Recebeu, aos 3 anos,
o diagnéstico de Displasia Ectodérmica Anidrética ou
Hipohidrotica.

O paciente apresenta histéria de infeccoes de vias
aéreas superiores e otites recorrentes, desde cerca de 2
meses de idade. Aos 4 anos foi diagnosticada a ocorréncia
de miopia. Apresenta queixas de hipoacusia, disfonia
ocasional e fotofobia, além de um retardo no desenvol-
vimento psicomotor.

No exame fisico e exploracio geral, observa-se a
rinoscopia, presenga de crostas e rinorréia mucopurulenta,
com obstru¢ao nasal. JA na otoscopia hd presenca de
perfuracio central em membrana timpanica direita e retracio
em membrana esquerda. A pele mostra-se fina, seca e
descamativa, com hipotricose e auséncia de mamilos. O
cabelo € fino, seco e hipocroémico. Ha presenca de
hipodontia. As unhas sao hiperconvexas. A face possui
nariz emsela, com hipoplasia de maxila, protrusao de ldbio
inferior, fronte proeminente, hiperpigmentacio peri-
orbitdria e orelhas de implantacao baixa.

O exame audiométrico indicou perda condutiva
auditiva bilateral e a nasofibroscopia demonstrou edema
peritubdreo severo e fossas nasais amplas com formacao
abundante de crostas.

Algumas das caracteristicas fisicas citadas na
descricao do exame fisico podem ser visualizadas nas
Figuras 1, 2 e 3.

DiscussAo

Dentre todos os cerca de 30 tipos de Displasias
Ectodérmicas em que ja se conhecem suas alteracoes
clinicas, causas genéticas e moleculares (1, 4), a forma mais
encontrada é a Hipohidrdética, também chamada de Displasia
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Figura 1. Ocorréncia de Hiperpigmentacao Peri-Orbitdria e
Alopecia Parcial, além da presenca de Implantacao Baixa de
Orelhas Pontiagudas e Nariz em Sela.

Figura 3. Presenca de Hipodontia e Fronte proeminente.

Ectodérmica Anidrética ou de Sindrome de Christ-Siemens-
Touraine‘s (6). Esta forma estd ligada a mutacoes em genes
recessivos ligados ao X ou, mais raramente, a mutacoes em
genes autossOmicos dominantes e recessivos (1, 2, 13). Por
este motivo, apenas homens expressam de forma completa
suas caracteristicas (3, 13).

Cerca de 94% dos casos da doenga ocorrem devido
a mutacao do gene ED1 (2), em Xql12-q13.1 (13), o qual
foi isolado por Kere at al. em 1996 (1, 14). Até hoje, cerca
de 53 diferentes mutacdes no gene ED1 jd foram descritas
(13). Esse gene ¢ responsavel por codificar 2 isoformas de
Ectodisplasina, uma proteina de coldgeno transmembrana
que se assemelha a familia das proteinas que ligam o Fator
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Figura 2. Imagem demonstrando Protrusiao de Libios, Pélos
Ralos e finos.

de Necrose Tumoral. A mutacio no dominio homologo ao
dos ligantes do TNF, demonstra que essa regiao da proteina
¢ fundamental para o seu funcionamento (1).

As duas isoformas da Ectodisplasina sao a ED1-A1
e a EDA-A2, as quais ligam-se, respectivamente, aos
receptores EDAR e XEDAR. Ao ocorrer tais ligacdes sao
ativadas as cascatas do Fator Nuclear (NF)éB e do JNK/c-
fos/c-jun, ambas responsaveis pela ativacao de sinais para
atuacao do Fator de Crescimento da Epiderme, que
permitem a diferenciacdo da epiderme e de seus anexos
(1, 2, 13). Desta forma, conclui-se que a Ectodisplasina
tem funcio na sobrevivéncia, comunicacio e no
crescimento celular (1).

Além dessa mutagao, outra possivel é no gene DL,
responsavel pela codificacio do receptor EDAR, o qual
causa Displasia Ectodérmica de cardter autossdmico recessivo
ou dominante (1).

Dentre as manifestacoes da Displasia Ectodérmica
Hipohidrética, a mais prevalente é a reduciio ou completa
auséncia das glandulas écrinas, sebaceas e lacrimal.
Todavia, as glandulas apocrinas encontram-se normais (1-

3,6, 13).

Uma das consequiéncias da alteracao glandular € a
impossibilidade de suar, o que se manifesta com elevacao
da temperatura corporal, crises de hipertermia e convulsoes
febris (3, 13). A pele, geralmente hipopigmentada (2),
torna-se fina e desidratada, muitas vezes descamativa (6),
podendo ser sede de dermatites atopicas, xerodermia e
placas de liquenificacao (3).
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A alteracao das glandulas lacrimais leva a secrecoes
de pouco volume e a dacriocistites de repeticio (3, 6).

Com relacao a formacao dentaria encontra-se
hipodontia ou adontia. Os dentes sao de tamanho pequeno
e de forma conica (1-3, 6, 13).

A hipotricose € freqiiente, podendo estar associada
aalopecia muitas vezes. O cabelo é fino, seco e hipocrémico,
como todos os outros pelos do corpo (1-3, 6).

Dentre as anomalias ungueais, podem ser
encontradas unhas ausentes, hiperconvexas ou hipertroficas,
distroficas ou queratinizadas (2, 3).

As anomalias faciais demonstram fascies
caracteristicas podendo ser encontradas alteracoes como
nariz em sela, fronte proeminente, orelhas pontiagudas de
baixa implantacio, protrusao de labio inferior e pigmentacao
peri-orbitdria.

Outras alteracdes encontradas s2o a hipoplasia de
glandulas mamarias, disfuncdes visuais, nascimento
prematuro e retardo mental.

As manifestacoes otorrinolaringologicas sao, em
sua maioria, devido a alteracdes secretorias das glandulas
mucosas, as quais podem levar a infeccoes recorrentes. E
freqiiente a ocorréncia de infeccoes de vias aéreas
superiores e Otites - média, externa e eczematosas de
repeticao - muitas vezes acompanhadas de hipoacusia
neurossensorial. O paciente pode apresentar quadros
crdnicos como faringite, laringite, disfonia e odinofagia
além da rinite atrofica acompanhada de epistaxes e
catarros freqiientes (3).

A ocorréncia da Rinite Atrofica esta relacionada ao
distarbio de secreciao das glandulas mucosas, além da
associacdo hereditdria com a Displasia Ectodérmica (4, 5,
7). Juntamente com a drenagem e o movimento ciliar
deficiente, ha retencao de secrecdes, com posterior
desenvolvimento de crostas e odor fétido. A mucosa
mostra-se sangrante e ulcerada (4).

A Rinite Atrofica é uma patologia que normalmente
se desenvolve na infincia tardia (3,6) ou no inicio da
puberdade (4), como relatado em outros casos descritos na
literatura (3, 15). Todavia no caso descrito, seu quadro
clinico revelou-se pouco tempo apds o nascimento, Como
relatado acima, sendo diagnosticada aos 7 anos.

O nariz em sela estd relacionado ao suprimento
sanguineo inadequado durante o crescimento dos 0ssos
nasais e septais, fato que ocorre devido a reagio inflamatoria
severa encontrada na Rinite Atrofica (6).
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Aposa descricao dos sinais e sintomas encontrados
na Displasia Ectodérmica percebemos que o paciente
relatado demonstra grande parte deles, mostrando-se um
caso peculiar, ja que a doenca se apresenta, fenotipicamente,
de forma variavel em diferentes pessoas (2).

O tratamento utilizado ainda é apenas sintomatico,
utilizando-se de umidificacao e lavagens nasais freqiientes
para prevenir o odor e a formacao de crostas (3).

CoNcCLUSAO

A Rinite Atréfica é uma patologia que estd ligada as
alteracoes genéticas e moleculares da Displasia Ectodérmica.
Apesar de nao coexistir necessariamente em todos 0s casos
de Displasia Ectodérmica, é uma condicao que, dentre
tantas alteracdes encontradas na Displasia Ectodérmica,
pode ser considerada como uma das queixas predominantes
do paciente, como demonstrado nesse relato de caso. Por
essa razao, deve ser acompanhada e tratada com aten¢ao
pelos otorrinolaringologistas, ja que estd relacionada a
varios casos de complicacoes infecciosas.
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