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INTRODUGAO

Grupo nosolégico ¢ um conjunto de sindromes, doencas, ano-
malias, efc., que apreseniam semelhancas entre si e que assim foram
reunidos com o fim de facilitar o trabalho dos especialistas. Ha, pois,
nesse conceito, um critério de proximidade e outro de conveniéncia.
Ambos, por ndo terem rigorosa precisdo, imprimem-lhe, na maioria
dos casos, uma marca de arbitrariedade. Cabe ao especialista dizer,
em cada caso, até que ponto o grau de semelhanca e a conveniéncia
permitem ou mesmo justificam a reunifio de vérias condigBes sob
uma denominagdo comum. Critérios de simples localizacdio (malfor-
magdes dos membros, disturbios oftalmolégicos, doengas cardiacas,
ahomalias urogenitais, etc.), de localizac8o e semelhanca clinica (fis-
suras labiopalatinas, hipodontias, amauroses, etc.), de semelhanca
etiolégica (por exemplo, as anomalias autossémicas recessivas e 0s
distdrbios devidos a genes ligades ao sexo), efc., podem ser usados
e, assim, constifuir gropos com diferentes graus de arfificlalidade.
Desta forma quando nos referimos a malformagdes dos membros, a
doencas do aparelho urogenital, a amauroses, a fissuras labiopala-
tinas, a distdrbios hemorrdgicos, a malformagdes devidas a genes
autossdmicos recessivos, @ mucopolissacaridoses, efc., estamas citan-
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do grupos comn diferentes graus de artificialidade. As mucopolissa-
caridoses poderiam ser colecadas em um  extremo da distribuicdo
{possuem uma base efiopatogénica e clinica comum), enquanto as
malformagdes dos membros deveriam ser postas no extremo oposta
{s6 possuem de comum a sua localizagdo),

DISPLASIAS ECTODERMICAS

A expressdo “displasia ectodérmica hereditaria” foi criada por
Weech {1929) para substituir cutras como “distrofia dos pelos e das
unhas”, “desenvolvimento imperfeito da pele, dos pelos e dos den-
tes”, "defeito ectedérmico congénito”, efe., anfes empregadas para
designar um pequenc e mal delineado grupe de condicdes que apre-
sentavam, como sinais cardinais, hipotricose, hipodontia, onicodis-
plasia e “anhidrose”, ou apenas alguns desses sinais associados ou
ndo a cutres de natureza ectodérmica ou ndo.

A displasia ectodérmica (DE} mais largamente investigada — por
muitos denominada de DE anhidrdtica ou hipohidrética (sendo esta
ultima a expressdo correta, em vista de que a sudorése nio fica to-
talmente abclida) — é o sindrome de Christ-Siemens-Touraine (CST),
que ja recebeu vdrias denominacBes, enire as guais a de “anhidrosis
hypetrichotica sexoligata” (por ser devida a um gene ligeiramente
semidominante do cromossomo X) e a de “pelidisplasia ectodérmica”
(por se caracterizar por um grande nOmero de sinais).

Revendo a literatura sobre o assunto (Freire-Maia, 1973), cons.
tatamos que ha uma enorme divergéncia de opinides sobre o que ge-
ralmente se considera DE. De acordo com o autor — e aqui nos re-
ferimos especificamente aos que estudaram o assunto nos UCliimos
anos, com o fim de mostrar que a confusdo permanece apesar das
multiplas investigagBes de natureza c¢linica, laboratorial, genética, efc.
— a expressdo DE pode designar:

a) um sindrome apenas, sendo sindnimo de C5T;

b) um conjunto de dois sindromes bem delimitados e facilmen-
te separdveis: CST e o sindrome de Clouston {o primeiro é hlpohl-
drético e o segundo, euhidrético);

o um grupo de dois sindromes *principais” (CST & Clouston)
‘com “variantes” — conceito de grande imprecisdo e que pode d:ferlr
em mindcias, segundo o autor;

, d) ym. pequenc grupe de sindromes bem dellml‘rados (Smn‘h
1970, refere, por exemplo oito};

e} um grande grupo de.sindromes {FreireMaia;, 1971, 1973).



UM NOVO DELINEAMENTO CLINICO DAS DISPLASIAS ECTODERMICAS

O fato de havermos descrito, hd alguns anos, em colaboracdo
com vérios colegas (Freire-Maila, Cat, lopes, Chautard, Margallo, Ca-
valli, Pilotto, Schetino e der Bedrossian, 1970; Freire-Maia, 1970;
Cat, Costa e Freire-Maia, 1972), um novo sindrome classificdvel como
DE, levou-nos a estudar todo o grupo e a verificar a heterogeneidade
de opiniGes acima referida. Constatamos ainda que muitos sindromes
classificdveis como DE simplesmente eram excluidos desse grupe,
pelos diferentes autores, sem justificativas ou maiores explicacBes.

Ao arrolar, em longas tabelas, os sindromes que, a principic,
nos pareciam ter todos os direitos de serem considerados como DE,
constatamos que ndo havia uma definigdo clinica precisa de DE e
que trabalhavamos na base de meras semelhancas mal definidas. De-
senvolvemos, entéo, o seguinte conceitoa: incluir entre as DE todos os
sindromes que apresentassem pelo menos um sinal clinico relacie-
nado a pelos (1), dentes (2), unhas (3) e sudorése (4) e pele menos
mais um sinal em outra esfrutura ectodérmica (5). Os sindromes com
pelo menos dois dos sinais 1-4 formavam a categoria A; os demais,
a categoria B. Os primeiros constituiam um grande nimero e foram,
por isto, classificados em sub-grupos, que podem ser designados pe-
los ndmeros correspondentes (por exemplo, sub-grupos 1—2—-3—4,
1-2—-3, 1—2-4, 1-3—4, 1-2, efc.) ou por expressdes descritivas de
origem grega (o subgrupo 1—2—3—4 denomina-se trico-odonto-oni-
co-dishidrético; o 1~2-3, trico-odonto-oniquico; etc.) (Freire-Maia,
1971). Os subgrupos 2—3—4 e 3—4, que ndo constavam na lista de
1971, hoje j4 comparecem cada um com um sindrome recentemente
descrito {Freire-Mala, 1973).

, A seguinte lista, incompleta pois que visa apenas a fornecer al-
guns exemplos, dard umna idéia dos vérios subgrupos da categoria A;

1—2—3—4: Sindrome de Christ-Siemens-Touraine, S. de Rosse-
li-Gulienetti, . de- Goliz-Gorlin, DE hipohidrética autossémica reces-
siva, paquioniquia congénita, displasia hipohidrdtica odontotricomé-
lica, etc.

1-2—-3: 5. de Ellis-van Creveld, 5. de Rothmund-Thomson, S.
de Jacobsen, S. tricorrinofalangeano, etc. A

1-3—4: S. de Gorlin-Chaudhry-Moss, S. de Hallermann-Streiff,
displasia oculodentadigital, §. orodigitofacial, etfc.

1—3: 5. de Clouston e 5. da hipertricose do cotovelo.

1—-3: 5. de Robinson e §. de Witkop.

2—4: 5. de Marshall e 5. de Franceschetti-Jadassohn.



DUAS DISPLASIAS ECTODERMICAS DESCRITAS NO PARANA

Nos 0Olfimos anos, tivemos a oporfunidade de descrever, em co-
laboracdo principaimente com colegas desta Universidade, dois sin.
dromes claramente classificaveis entre as DE. O primeiro (Figs. 1, 2 e
2} — denominado displasia hipohidrética odontoiricomélica — foi cons-
tatado em quatro membros (sendo trés do sexo masculino) de uma
irmandade de oito. Seus sinais malis evidentes sdo os seguintes: hi-
poiricose, distlrbios dentérios, displasia ungueal (?), hipchidrose, re-
dugBbes dsceas acenfuaddas nos guatro membros, mamilos e auréolas
hipoplasticos, orelhas malformadas, fécies peculiar, distirbios derma-
toglificos, etc. (Freire-Maia et al.,, 1969, 1970, 1971; Freire-Maia,
1970; Chautard e Freire-Maia, 1970; Cat et al., 1972a, 1972b). O se-
gundo foi verificado em uma menina (cujos antecedentes familiares
s&o desconhecidos) que apresenta, como sinais cardinais, os seguintes:
slopécia parcial, onicogrifose acentuada, hipohidrose, catarata nuclear,
retardo psico-motor e ponderal, facies peculiar, pele seca com hiper-
queratose folicular, distdrbios de pigmentagio, anomalias dermatogli-
ficas, etc. (Fig. 4) (Freire-Maia, Fortes, Pereira, Opitz, Margallo e Caval-
li, 1973a; Freire-Maia et al., 1973b; Abdala, 1973; Mehl, 1973). O
primeiro sindrome pertence ao subgrupo 1-2—-3—4 e o segundo, ao
1—3—4. Nada se pode adiantar sobre a etiologia do segundo; para
o primeiro, foi sugerida, no entanto, a hipStese de um gene autos-
sbmico recessivo.

RESUMO

Este trabalho, que é um sumiério de uma conferéncia proferida
na sede do Instituto de Biologia desta Universidade, apresenfa uma
visdo geral das displasias ectodérmicas e dé4 uma descrigdo sumaria
de dois sindromes (Figs., 1—4) descritos, entre 1962 e 1973, pelo
autor em colaborag@o com varios colegas (cf. a Bibliografia).

PALAVRAS CHAVE: — Displasias ectodérmicas — Grupes noso-
lagicos. .

SUMMARY

This paper. which is a summary of a lecture delivered at the Ins-
titute of Biclogy of this University, presents an overview of the
ectodermal dysplasias and gives a short description of two syndromes
(Figs. 1—4) described, between 1969 and 1973, by the author in
collaboration with some colleagues (see the Bibliography).
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RESUME

Cet article est le sommaire d'une conférencé prononcée & 'Insti-
fut de Biologie de I'Université Fédérale du Parani; il compreend une
vie genérale des dysplasies ectodermiques et présente une description
sommaire de deux conditions pathologiques (Figures 1-4) qui ont
été étudiées, de 1969 a 1973, par l'auteur et quelques collabora-
teurs (voir Bibliographie).
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Fig. 1. Paciente 11-2 da genealogia da Fig. 3, portador da displasia hipohidrética odonto-
tricomélica (DHO). Fotografia da direita reproduzida de Freire-Maia (1970).
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Paciente 11-4 da

genealogia da Fig. 3, portadora de DHO. Fotoarafia da direita re-
produzida de Freire-Maia (1970).
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Fig. 3. Genealcgia reproduzida de Freire-Maia (1970). S3o referidos os grupeos sanguineos
dos sistemas ABO e Rh, e as idades em anos. A cruz indica os individuos j& falecidos por
ccasido da pesquisa e os asteriscos, os gue foram examinades. As setas apontam os propositi.
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Fig. 4. Paciente com a displasia ectodérmica recentemente descrita por Freire-Maia, Fortes,
Pereira, Opitz, Margallo e Cavalli (1973a, b).





