PEDIATRIA

Trabalhos Cientificos

Titulo: Displasia Ectodérmica, Ectrodactilia E Fenda L abio-Palatinas Um Relato De Caso

Autores: LAURA LIMA FONSECA (HUGG); MARIA CANDIDA GOMES (HUGG); RENATA
MONTEIRO BARROS DA SILVA (HUGG); GABRIELA DA COSTA VICTAL (HUGG);
PATRICIA AURELIANO BRUCE (HUGG); MARIANA CARDOSO GONCALVES (HUGG)

Resumo: INTRODUCAO A Sindrome EEC (ectrodactilia, displasia ectodérmica e fissura de labio e/ou
palato) é extremamente rara (prevaléncia de 1,5 a cada 100 milhdes de nascimentos), de heranca
autossomica dominante e decorre de mutagdo no gene decodificador de uma proteina supressora
de tumor (p63), relacionada ao ectoderma e mesoderma. DESCRICAO DO CASO RN sexo
feminino, nascido de parto cesdreo em 11 de abril de 2015, com 37 semanas, polidramnio,
apresentacdo cefélica, Apgar 8/9. Ao exame fisico apresentava fontanelas algo tensas, claviculas
integras, labio leporino bilateral e fenda palatina bilateral, orelhas de implantagdo baixa, aumento
da regido temporoparietal, murmario vesicular universalmente audivel com ausculta ruidosa,
retracdo intercostal e subcostal, méos e pés em “garra de lagosta’ com apenas dois digitos e pele
xerodérmica. Mé&e de 30 anos com historia de displasia ectodérmica e pai higido. O RN realizou
ultrassonografia transfontanela, de abdome e pelve, todas sem alteractes. Avaliado pelo servigo
de genética, que confirmou a hipdtese de sindrome EEC e colocada protese no palato.
Atuadmente encontrase em acompanhamento multidisciplinar. DISCUSSAO  Com
aproximadamente 200 casos descritos, nota-se que a sindrome EEC é rara. Possui heranca
autossdmica dominante com penetrancia reduzida e expressividade variavel. A Displasia
Ectodérmica é a caracteristica mais significativa e decorre de disturbios do folheto embrionério
ectodérmico. Dentre as caracteristicas mais comuns, encontram-se fenda |abio-palatina parcial ou
completa, tricodisplasia, hipotricose, desidrose, onicodisplasia, alteracbes de extremidades,
alteracbes dentérias, anomalias do ducto lacrimal e olhos, hipoplasia facial, malformacdes
genitourinérias, retardo mental, entre outros. Geralmente apenas a clinica € suficiente para o
diagndstico, ndo necessitando de confirmacdo com estudos genéticos. CONCLUSAO A
sindrome EEC € rara, mas € importante conhecé-la para orientar o tratamento e possivels
comorbidades, bem como para fazer o diagndstico diferencial com outras sindromes genéticas.
Valeressatar aimportancia do acompanhamento multidisciplinar para seus portadores.
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