INSTITUTO DE DERMATOLOGIA PROF. R. D. AZULAY
Chefia: Prof. David Rubem Azulay

Displasia Ectodéermica Hipoidrotica
(Sindrome de Christ-Siemens-Touraine)

Autores:

Lucila D" Amico Pdévoa
Ana Carolina Nunes Tasca
Luis Miguel Zabaleta
Bernard Kawa Kac

Luna Azulay-Abulafia




Displasia Ectodérmica Hipoidroética

ID: |.H.G, 28 anos, ma_sculino, bra_nco, Casac_jo,
.~ desempregado, residente no Rio de Janeiro.

Q.P: “ndo tenho poros”




Displasia Ectodérmica Hipoidroética

HDA:

- auséncia de transpiracao

- episodios frequentes de aumento da temperatura
corporal (varias internagdes na infancia)

- cefaléia de forte intensidade culminando em sincope
- fotofobia e infeccdes de vias aéreas superiores

- nascimento de poucos dentes
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H.P.P: nada digno de nota.

H.Familiar: tem trés filhos normais. Nao ha casos
= NEERCEEREINIHIER

H.Pessoal: capacidade intelectual preservada.
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Exame Dermatoloégico

* Auséncia de suor a inspecao

« Cabelos finos e frageis; rarefacao de pélos na maior
parte do corpo.

- Lagrimas e saliva sem alteracgoes.
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Exame Dermatologico

il

 Hipotricose do couro
cabeludo

» Bossa frontal saliente;
depressao da ponte
nasal
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» Sulcos radiados
periorbitarios

 Labios proeminentes
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« Sobrancelhas e cilios
escassos
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* Hipodontia

'» Unhas de aspecto
normal
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Prova da pilocarpina nao evidenciou sudorese
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Exame Histopatol()gic;)

Regiao palmar: glandulas écrinas hipoplasicas,
porém tipicas.
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Couro cabeludo: foliculos pilosos em numero diminuido
e em fase teldgena.
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* Hipoteses Diagnoésticas:
displasia ectodermica hipoidrotica

* Diagnosticos Diferenciais:
outras displasias ectodéermicas
doencas febris

* Diagnostico Conclusivo:
displasia ectodérmica hipoidroética
(sindrome de Christ-Siemens-Touraine)
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« Conduta terapéutica:

* orientacao para evitar o calor e exercicios fisicos
* Uso de roupas leves e ambiente refrigerado
« acompanhamento odontologico

Motivo da apresentacao:
diagnostico de caso tipico de doenca rara

permitindo orientacao de conduta correta para o
paciente
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Resumo

« Displasias ectodermicas: grupo heterogéneo de
desordens genéticas resultantes de anormalidades
na estrutura ou funcao de dois ou mais componentes
derivados do ectoderma (pélos, dentes, unhas e
glandulas sudoriparas ecrinas).

Existem cerca de 197 displasias ectodéermicas.

A diferenciagao se baseia na presencga ou auséncia
de sudorese, na combinacao das estruturas afetadas
e ho modo de heranca.
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Resumo

A displasia ectodérmica hipoidroética (sindrome de
Christ-Siemens-Touraine) € a mais comum das
displasias ectodermicas.

1/100.000 nascidos do sexo masculino.
Primeira descricao por Thurman (1848).

Charles Darwin (1875): dez membros de uma familia
na India.
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Manifestacoes Clinicas

« Triade de anomalias congénitas:
- hipoidrose por diminuicao das glandulas ecrinas
- hipo ou anodontia
- hipotricose

Facies peculiar com a fronte proeminente, ponte nasal
em sela, palpebras finas e rugosas, hiperpigmentacao
perlorbltarla labios proeminentes. Caracteristicas
mais evidentes no segundo ano de vida.

Hipoplasia das glandulas mucosas das vias aereas
superiores com infeccoes cronicas: rinite, sinusite,
faringite.
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Genética

« Mutacdoes no gene que codifica a proteina
transmembranica ectodisplasina

(gene EDA no cromossomo Xq12-13.1).

A ectodisplasina pertence a familia do fator de
necrose tumoral e participa na regulagao da formagao
de estruturas ectodérmicas.

E expressa nos queratinocitos, na membrana externa
dos foliculos pilosos e nas glandulas sudoriparas.
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Genética

« A forma mais comum € a recessiva ligada ao X.

* 70% dos homens afetados recebem o gene da mae
portadora e os demais casos resultam de mutacoes de
NovVo (COmMOo NOSSO paciente).

* 60 a 80% das mulheres portadoras expressam algumas
alteracoes da doenca especialmente hipotricose e
hipodontia.
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Obrigada!




