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Resumo: Introdução: A doença SC caracteriza-se por mutação herdada no gene da beta globina em dupla 
heterozigose, e ausência de hemoglobina A normal, porém com apresentação clínica mais leve do 
que a doença em homozigose, denominada anemia falciforme com SS. Descrição do caso: 
Lactente masculino, 1 ano e 1 mês, deu entrada no Hospital com quadro de febre há 7 dias por 
infecção do trato urinário, porém ao hemograma observou-se anemia com características de 
hemolítica e a eletroforese de hemoglobina definiu como hemoglobinopatia com dupla 
heterozigose, do tipo SC, observou-se ainda início da erupção dentária pela arcada superior, com 
incisivos centrais no formato conoides e pontiagudos, pelos e sobrancelhas escassas e alterações 
no leito ungueal. Analisando os critérios clínicos, percebe-se que a criança apresenta também 
uma Displasia Ectodérmica Anidrótica. Discussão: A Displasia Ectodérmica é uma doença 
genética rara caracterizada pela alteração de duas ou mais estruturas de origem ectodérmica, 
como pele, unha, cabelos, dentes, cujo modelo de herança é na maioria das vezes é ligada ao X. 
Também recebe o nome de Síndrome de Christ-Siemens-Touraine. Possui expressividade clínica 
variável, porém as manifestações mais comuns são a hipodontia, com dentes em formato de 
cones, hipotricose do couro cabeludo e corpo, supercílios e cílios ausentes ou escassos e unhas 
distróficas ou ausentes ao nascimento. A forma anidrótica/hipodrótica (DEA/DEH) é 
caracterizada pela presença de cabelos esparsos, anormalidades dentárias, glândulas sudoríparas 
escassas e episódios de hipertermia. Conclusão: As hemoglobinopatias são doenças prevalentes 
no Brasil, porém quando associadas a outras doenças genéticas, leva a dificuldade de diagnóstico 
e muitas vezes, mesmo com o teste do pezinho, pode gerar dificuldade no diagnóstico inicial 
ocasionando prejuízo na instituição precoce da linha de cuidados para crianças com transtornos 
falciformes.
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