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ID: I.H.G, 28 anos, masculino, branco, casado, 
desempregado, residente no Rio de Janeiro.

Q.P: “não tenho poros”
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HDA:

- ausência de transpiração

- episódios freqüentes de aumento da temperatura
corporal (várias internações na infância)

- cefaléia de forte intensidade culminando em síncope

- fotofobia e infecções de vias aéreas superiores

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

H.Familiar: tem três filhos normais. Não há casos
semelhantes na família.  

H.Pessoal: capacidade intelectual preservada.
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Exame Dermatológico

• Ausência de suor à inspeção

• Cabelos finos e frágeis; rarefação de pêlos na maior
parte do corpo.

• Lágrimas e saliva sem alterações. 
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Exame Dermatológico

• Hipotricose do couro   
cabeludo

• Bossa frontal saliente; 
depressão da ponte 
nasal
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• Sulcos radiados    
periorbitários

• Lábios proeminentes
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• Sobrancelhas e cílios         
escassos
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• Hipodontia

• Unhas de aspecto 
normal



Prova da pilocarpina não evidenciou sudorese
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Exame Histopatológico

Região palmar: glândulas écrinas hipoplásicas, 
porém típicas.
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Couro cabeludo: folículos pilosos em número diminuído 
e em fase telógena.
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• Hipóteses Diagnósticas:
displasia ectodérmica hipoidrótica

• Diagnósticos Diferenciais:
outras displasias ectodérmicas
doenças febris  

• Diagnóstico Conclusivo:

displasia ectodérmica hipoidrótica

(síndrome de Christ-Siemens-Touraine)
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• Conduta terapêutica: 

• orientação para evitar o calor e exercícios físicos 
• uso de roupas leves e ambiente refrigerado 
• acompanhamento odontológico

•Motivo da apresentação:

diagnóstico de caso típico de doença rara

permitindo orientação de conduta correta para o 

paciente



Resumo

• Displasias ectodérmicas: grupo heterogêneo de 
desordens genéticas resultantes de anormalidades 
na estrutura ou função de dois ou mais componentes 
derivados do ectoderma (pêlos, dentes, unhas e 
glândulas sudoríparas écrinas).

• Existem cerca de 197 displasias ectodérmicas.

• A diferenciação se baseia na presença ou ausência 
de sudorese, na combinação das estruturas afetadas 
e no modo de herança.
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Resumo

• A displasia ectodérmica hipoidrótica (síndrome de 
Christ-Siemens-Touraine) é a mais comum das 
displasias ectodérmicas. 

• 1/100.000 nascidos do sexo masculino.

• Primeira descrição por Thurman (1848). 

• Charles Darwin (1875):  dez membros de uma família 
na Índia. 
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Manifestações Clínicas

• Tríade de anomalias congênitas: 
- hipoidrose por diminuição das glândulas écrinas
- hipo ou anodontia
- hipotricose

• Fácies peculiar com a fronte proeminente, ponte nasal 
em sela, pálpebras finas e rugosas, hiperpigmentação
periorbitária, lábios proeminentes. Características 
mais evidentes no segundo ano de vida.

• Hipoplasia das glândulas mucosas das vias aéreas 
superiores com infecções crônicas: rinite, sinusite, 
faringite.
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Genética

• Mutações no gene que codifica a proteína 
transmembrânica ectodisplasina
(gene EDA no cromossomo Xq12-13.1).

• A ectodisplasina pertence à família do fator de 
necrose tumoral e  participa na regulação da formação 
de estruturas ectodérmicas.

• É expressa nos queratinócitos, na membrana externa 
dos folículos pilosos e nas glândulas sudoríparas. 
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Genética

• A forma mais comum é a recessiva ligada ao X.

• 70% dos homens afetados recebem o gene da mãe 
portadora e os demais casos resultam de mutações de 
novo (como nosso paciente).

• 60 a 80% das mulheres portadoras expressam algumas 
alterações da doença especialmente hipotricose e 
hipodontia.
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