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Resumo: a displasia ectodérmica hidrdtica e hipoidrotica é uma condicao
genética complexa que afeta o desenvolvimento de estruturas originadas
do ectoderma, como pele, cabelos, unhas e dentes. Essa condicao pode se
apresentar de varias formas e com diferentes graus de intensidade. Além
das alteracoes fisicas, os individuos com displasia ectodérmica hidrética e
hipoidrética costumam enfrentar desafios emocionais e sociais devido as
modificagbes em sua aparéncia, o que pode afetar seu bem-estar. O
objetivo deste artigo é apresentar a displasia ectodérmica hidrética e
hipoidrética, abordando suas terapias e sinais clinicos com o intuito de
fornecer ao cirurgiao-dentista informacoes essenciais para um
diagnostico preciso e eficaz. Serdo analisados os principais sinais e
sintomas clinicos associados a doenca, juntamente com as abordagens
terapéuticas recomendadas, considerando eficicia, seguranca e
prognostico. Foi feita uma revisdao de literatura consultando fontes
académicas no Google Académico, Scielo e PubMed, com publica¢oes
desde 2000 em portugués, inglés e espanhol. Utilizaram-se palavras-
chave especificas para selecionar materiais relevantes, como artigos
revisados por pares e livros. As displasias ectodérmicas, compromete
aspectos importantes da saide e da qualidade de vida dos pacientes. O
diagnostico precoce e a abordagem multidisciplinar sao essenciais para o
manejo adequado da condicao. No entanto, ainda sao necessarios mais
estudos para aprofundar o conhecimento sobre as causas genéticas,
melhorar as opgoes terapéuticas e promover um acompanhamento mais
eficaz e individualizado.
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Hypohidrotic and hidrotic ectodermal dysplasia: clinical
manifestations, etiology, and multidisciplinary therapies

Abstract: hidrotic and hypohidrotic ectodermal dysplasia is a complex
genetic disorder affecting the development of ectoderm-derived
structures such as skin, hair, nails, and teeth. The condition presents with
variable clinical manifestations and severity. Beyond physical alterations,
affected individuals often face emotional and social challenges due to
changes in their appearance, impacting overall well-being. This article
aims to provide an overview of hidrotic and hypohidrotic ectodermal
dysplasia, focusing on clinical signs and therapeutic approaches to equip
dental surgeons with essential information for accurate diagnosis and
effective management. A literature review was conducted using academic
databases including Google Scholar, SciELO, and PubMed, covering
publications from 2000 onwards in Portuguese, English, and Spanish.
Relevant peer-reviewed articles and books were selected through specific
keywords. Ectodermal dysplasias significantly affect patients’ health and
quality of life, highlighting the importance of early diagnosis and a
multidisciplinary approach. Nevertheless, further research is needed to
deepen understanding of genetic causes, enhance treatment options, and
promote more individualized and effective patient care.

Keywords: ectodermal dysplasia; anhidrotic dysplasia; hipohidrotic
dysplasia; hidrotic displasya; clinical diagnosis.

1 INTRODUGAO

Segundo Maciel et al. (2024), a displasia ectodérmica constitui um grupo
heterogéneo de doencas genéticas caracterizadas por alteracoes no
desenvolvimento dos tecidos derivados do ectoderma, como pele, cabelos,
dentes, unhas e glandulas sudoriparas. Essas alteracoes podem variar em
gravidade e extensao, refletindo a diversidade genética e fenotipica do grupo, o
que muitas vezes dificulta o diagndstico preciso e precoce. Dentre as variantes
conhecidas, destaca-se a displasia ectodérmica hipoidrética (DEH), uma
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condicao rara que apresenta maior prevaléncia em individuos do sexo masculino,
devido ao padrao de heranca ligado ao cromossomo X. Clinicamente, a DEH se
manifesta por um conjunto de sinais cldssicos, como hipotricose (reducao dos
pelos corporais), hipodontia (auséncia congénita de dentes) e hipoidrose
(producao reduzida de suor), impactando significativamente a qualidade de vida
dos afetados desde os primeiros anos de vida. As implicacoes clinicas da DEH vao
além das manifestagoes fisicas: a dificuldade na regulacao térmica, decorrente
da capacidade limitada de sudorese, pode colocar os pacientes em risco de
hipertermia, especialmente em ambientes quentes. Além disso, a hipodontia,
muitas vezes associada a displasia severa das estruturas dentdrias
remanescentes, compromete funcoes essenciais como a mastigacao, a fala e a

estética facial, afetando diretamente o desenvolvimento psicossocial da crianca.

As caracteristicas fenotipicas marcantes — como a face tipica com ponte
nasal deprimida, labios espessados e auséncia parcial ou total de cabelos —
tornam o diagnéstico clinico da DEH possivel em muitos casos, mas ainda assim
¢ fundamental que seja confirmado por meio de exames genéticos e
acompanhado por uma equipe multidisciplinar. O diagnéstico precoce é
essencial para o estabelecimento de um plano terapéutico individualizado,
voltado nao apenas a reabilitacao funcional e estética, mas também ao suporte
emocional e social necessario para promover a qualidade de vida dos pacientes e

de suas familias.

Além da HED, a forma hidrética da displasia ectodérmica, conhecida como
displasia ectodérmica hidrética (DEH2) ou sindrome de Clouston, também se
destaca dentro do espectro das displasias ectodérmicas por apresentar
manifestacoes clinicas especificas. Esta sindrome, apesar de menos rara que
outras variantes, possui um padrao fenotipico caracteristico que inclui cabelos

esparsos, finos e frageis, frequentemente associados a alteracoes significativas

LIBERTAS SAUDE, 2025; 1(1).




Displasia ectodérmica hidrética e hipoidrética: manifestacées clinicas etiologia e terapias multidisciplinares

nas unhas, como distrofia ungueal, espessamento e crescimento irregular. No
entanto, um dos aspectos que a diferencia clinicamente da DEH2 é a preservacao
da funcdao sudoripara, o que impede complicacoes relacionadas a
termorregulacao. A sindrome de Clouston apresenta um padrao de heranca
autossomica dominante, o que implica um risco aumentado de transmissao
vertical direta entre geracoOes, diferentemente da HED, que geralmente é ligada
ao cromossomo X. Essa diferenca no padrao genético é fundamental tanto para
o diagnéstico diferencial quanto para o aconselhamento genético de pacientes e
familiares, especialmente em contextos de planejamento familiar. Do ponto de
vista clinico, o reconhecimento das manifestacoes especificas da DEH2 permite
nao apenas a distin¢ao em relacao a outras displasias ectodérmicas, mas também
a implementacdo de estratégias terapéuticas e de acompanhamento mais
adequadas. Embora nao haja cura para a sindrome, o tratamento é voltado para
o manejo dos sintomas e a reabilitacao estética e funcional, com intervengoes
que podem envolver dermatologistas, odontologistas, geneticistas e psic6logos.
Portanto, o entendimento aprofundado das diferencas entre essas variantes,
incluindo suas manifestacoes clinicas, padroes hereditarios e opgoes
terapéuticas, é essencial para garantir um diagndstico preciso, promover uma
abordagem multidisciplinar eficaz e oferecer um suporte integral ao paciente.
Conforme ressaltado por Ferreira et al. (2012), esse conhecimento é
indispensavel para o desenvolvimento de protocolos clinicos personalizados que

respeitem as particularidades de cada caso.

O objetivo deste artigo é apresentar a displasia ectodérmica hidrética e
hipoidrotica, abordando suas terapias e sinais clinicos com o intuito de fornecer
ao cirurgiao-dentista informacoes essenciais para um diagndstico preciso e

eficaz.

2 METODOLOGIA
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Para este trabalho foi realizada uma revisao de literatura. Foram
consultadas fontes académicas disponiveis no Google Académico, Scielo, Pub
Med; foram selecionados estudos publicados a partir do ano 2000, incluindo
artigos revisados por pares, livros e outros materiais cientificos. A pesquisa foi
realizada através de publicacoes em portugueés, inglés e espanhol, permitindo
uma visao mais ampla sobre o tema. Para garantir a relevancia dos materiais,
foram utilizadas palavras-chave especificas: “DISPLASIA ECTODERMICA”,
“DISPLASIA HIDROTICA”, “DISPLASIA MANIFESTAQC)ES CLINICAS”,
“HIPOIDROTICA”, “HERANCA GENETICA” e apds a coleta, os dados foram
organizados e analisados de forma critica para identificar as principais

informacgoes, avancos e desafios relacionados ao tema.

3 REVISAO DE LITERATURA
3.1 Displasia ectodérmica hipoidrética

Wright et al (2022) afrima que a DEH se manifesta por hipotricose, que é
a reducao dos pelos no couro cabeludo e no corpo, hipoidrose, caracterizada pela
diminuicao da capacidade de suar, e hipodontia, que corresponde a auséncia
congénita de dentes. As caracteristicas principais da DEH classica tornam-se
evidentes na infancia. O cabelo do couro cabeludo é fino, pouco pigmentado e
cresce lentamente. A sudorese, embora presente, é insuficiente, resultando em
episodios de hipertermia até que o individuo ou sua familia aprendam a adaptar-
se as mudancas ambientais para regular a temperatura. Normalmente, apenas
alguns dentes com formacao anormal erupcionam, e isso ocorre em uma idade
mais avancada do que a média. O crescimento fisico e o desenvolvimento
psicomotor permanecem dentro dos padroes normais. A forma leve da DEH é

caracterizada por manifestacoes sutis de uma ou mais dessas caracteristicas.

A doenca é geralmente mais evidente em homens afetados do que em

mulheres portadoras. Isso ocorre porque, nos homens, a mutacao no gene
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responsavel pela DEH resulta em manifestacoes clinicas mais graves, enquanto,
nas mulheres portadoras, os sintomas tendem a ser mais leves (MACIEL et al.,

2024).

Segundo Ruschel et al (2008) a DEH apresenta uma incidéncia aproximada
de 1 em cada 100.000 nascimentos do sexo masculino, sendo que essa condicao
afeta homens com maior frequéncia do que mulheres. Essa condicao é
considerada relativamente rara, com uma prevaléncia de cerca de sete a cada dez
mil nascimentos. E importante ressaltar que a incidéncia é significativamente

maior em individuos do sexo masculino (Maciel et al., 2024).

Segundo Aquino et al (2012) a identificacao da maioria dos casos de DEH
no primeiro ano de vida pode ser feita por meio da observacao de sintomas como
episoddios repetidos de hipertermia sem causa aparente, pele ressecada e
escamosa, atraso na erup¢ao dos dentes, presenca de tampoes de cera e infeccoes
respiratérias frequentes. Outros sinais incluem cabelos finos e pouco

pigmentados no couro cabeludo, além da sudorese reduzida.

O diagnodstico da DEH é confirmado quando é identificada uma variante
patogénica EDA (Ectodisplasina) hemizigética em um homem afetado, variantes
patogeénicas bialélicas nos genes EDAR (Receptor Ectodisplasina), EDARADD
(Proteina adaptadora associada ao receptor de Ectodisplasina) ou WNT10A
(Gene associado a ectodermias) em qualquer pessoa, independentemente do
sexo. Para o diagnodstico da DEH leve em mulheres e homens, é necessario
detectar uma variante patogénica heterozigética nos genes EDA, EDAR,

EDARADD ou WNT10A (Wright et al., 2022).

As alteracoes mais frequentemente observadas sao resultado de defeitos
na epiderme e seus anexos, que incluem cabelo, dentes, unhas e glandulas

sudoriparas e sebaceas. Dentre as anomalias faciais, destacam-se caracteristicas
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como nariz em sela, ldbios protrusos, orelhas malformadas com implantacgao
obliqua e regioes supraciliares proeminentes. Ha também a perda de altura na
oclusao dental devido a auséncia de elementos dentarios, acompanhada de
discretas fissuras ao redor da boca e dos olhos, conferindo uma aparéncia
envelhecida. A reducdo ou auséncia da lamina dental resulta em incisivos e
caninos com formato conico. Essas condicoes geralmente afetam ambas as
denticoes, levando a hipoplasia do esmalte, além da possibilidade de anodontia

(Ferreira et al., 2012).

Na visao de Neves et al (2011) essas variacoes podem ser herdadas por
meio de diversos padroes genéticos, incluindo a heranca autossOmica
dominante, autossOmica recessiva e ligada ao cromossomo X. A determinacao
exata do padrao de heranca é fundamental para garantir um manejo adequado
da condicao e oferecer um aconselhamento eficaz as familias afetadas. Isso se
deve ao fato de que as implicacOes e os riscos associados a cada tipo de heranga

podem variar significativamente.

A DEH compromete significativamente a qualidade de vida dos pacientes,
podendo, em casos graves, resultar em 6bito devido a complicagoes como febre,
infeccoes pulmonares e danos cerebrais. A taxa de mortalidade relacionada a
essa condicao ¢é de aproximadamente 30% antes dos dois anos de idade (Maciel

et al., 2024).

Figura 1 - Observa-se auséncia de dentes, permanéncia prolongada de dentes
deciduos e alteragao de forma de dentes

Fonte: (Sarmento et al,.2006)
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3.2 Displasia ectodérmica hidrética

A DEH2, também chamada de sindrome de Clouston, é caracterizada por
diversas alteracoes. Entre essas, destacam-se as unhas distrdficas, que
apresentam deformacoes e fragilidade, além da presenca de cabelos ralos, que

podem afetar a estética e a autoestima dos individuos (Ferreira et al.2012).

Ao contrario de outras formas da displasia, nesta variante as glandulas
sudoriparas e sebaceas permanecem intactas, permitindo a sudorese normal. O
modo de heranga é autossomico dominante, o que significa que tanto homens
quanto mulheres tém a mesma probabilidade de apresentar a condigao. Essa
equidade na incidéncia entre os sexos é uma caracteristica importante para o
entendimento da genética dessa sindrome. Assim, o diagndstico precoce e o
manejo adequado sao fundamentais para melhorar a qualidade de vida dos

afetados (Ferreira et al.2012).

Segundo Léon et al (2008) cabelo esparso no couro cabeludo e unhas da
DEH2 sao vistos no inicio da vida. Na infancia, o cabelo do couro cabeludo é fino,
esparso e quebradico. A perda progressiva de cabelo pode levar a alopecia total
na puberdade. As unhas podem ser brancas leitosas na primeira infancia; elas
gradualmente se tornam distréficas, espessas e distalmente separadas do leito

ungueal.

Para Sarmento et al (2006) a ceratodermia palmoplantar, que esta ausente
em algumas linhagens, aumenta em gravidade com a idade; quando presente, o
inicio é da primeira infancia a adolescéncia. As alteracdes sdo geralmente difusas
com ou sem aparéncia de paralelepipedo; em alguns individuos, a ceratodermia
é mais focal. Pode haver espessamento da pele associado a hiperpigmentac¢ao nas
juntas, joelhos e cotovelos. Os dentes e a capacidade de suar sao normais, assim

como o crescimento fisico e o desenvolvimento psicomotor.
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Para estabelecer a extensao da doenca e as necessidades em um individuo
diagnosticado com DHE2 (DEH2, sindrome de Clouston) as avaliacoes
recomendadas sao exames clinicos para determinar a extensao da doenca e o
impacto funcional e psicossocial na pessoa afetada, informar as pessoas e
familias afetadas sobre a natureza e implicagoes do DEH2, a fim de facilitar a

tomada de decisoes médicas e pessoais (Feldman et al, 2005).

Figura 2 - Cabelos escassos e finos

Fonte: (Sarmento et al, 2006)

Figura 3 — Ceratomia palmoplantar

Figure Ih: Yellowish discoloration of the nail and erosion on the dorsam

& of the right foot
Figare 1a: Sparse, dull, and cusly hair e

Fonte: (Alatas et al, 2017)

3.3 Tratamento

Feldman et al (2005) afirma que a realizacao do diagndstico precoce das
displasias ectodérmicas é fundamental para promover o desenvolvimento fisico,
emocional e social dos pacientes. Isso é especialmente relevante, pois individuos

com essas condicoes frequentemente se sentem retraidos, timidos e inseguros
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em relagdo a sua aparéncia anormal e a falta de dentes. O apoio psicoldgico e a
intervencao adequada podem ajudar a melhorar a autoestima e a qualidade de
vida desses individuos. Além disso, um diagndstico precoce possibilita o
planejamento de tratamentos adequados, que podem minimizar as repercussoes
fisicas e sociais da condi¢ao, promovendo um melhor acompanhamento ao longo
do crescimento e desenvolvimento. O tratamento das manifestacoes da displasia

ectodérmica envolve varias abordagens.

Muitos pacientes afirmam que os pediatras tém dificuldade em identificar
os sintomas da doen¢a nos primeiros anos de vida. Normalmente, é o
odontopediatra que faz o diagnéstico inicial, especialmente em decorréncia do
atraso na erupcao dentdria ou outras particularidades bucais que se tornam

evidentes (Léon et al., 2008).

3.3.1 TRATAMENTO DA DISPLASIA ECTODERMICA HIPOIDROTICA

Como aponta Wright et al (2022) é importante garantir o acesso a agua
suficiente e manter um ambiente fresco durante periodos de calor para os casos
de DEH. Produtos para cuidados da pele sao recomendados para tratar eczema e
aliviar a secura da pele. O tratamento odontolégico deve ser iniciado
precocemente, incluindo a colagem de dentes em formato conico e a ortodontia
quando necessario. Implantes dentarios podem ser feitos. Em adultos, implantes
dentdrios também sao uma opg¢ao. Além disso, o aconselhamento dietético é
essencial para aqueles com dificuldades em mastigar e engolir. Sao
recomendadas também terapias para manter a lubrificacdo bucal e prevenir
caries, incluindo o uso de flior. Concrecoes nasais e auditivas podem ser
removidas por um otorrinolaringologista, utilizando dispositivos de suc¢ao ou
férceps. Além disso, a umidificacao do ar ajuda a prevenir essas concrecoes.
Colirios lubrificantes e tratamento para infeccOes respiratorias recorrentes e

asma também sao importantes.
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Ap6s o diagndstico da DEH, é fundamental fornecer orientacoes aos pais
ou responsaveis sobre os desafios relacionados a reducao da sudorese e a
importancia de monitorar a temperatura. E necessdrio investigar possiveis
problemas otoldgicos, oculares, hipofisarios, respiratérios e gastrointestinais
com profissionais qualificados. O cirurgiao-dentista deve se encarregar do
tratamento das anomalias dentdrias, da reabilitacao do paciente e do controle da

deficiéncia salivar e suas implicagoes. (Ferreira et al., 2012).

A colocacao antecipada de dentaduras artificiais, antes do inicio da idade
escolar, pode trazer diversas vantagens significativas para a crianca, desde que
ela esteja disposta a utiliza-las. Esse recurso pode melhorar ndo apenas a sua
capacidade de fala, facilitando a articulacdo das palavras, mas também contribuir
para uma aparéncia facial mais harmoniosa, o que pode ter um impacto positivo
na autoestima da crianca. Além disso, as dentaduras podem ajudar na nutricao,
permitindo que ele mastigue melhor os alimentos, o que é essencial para um
crescimento saudavel. Dessa forma, o uso de dentaduras artificiais nao sé
promove beneficios funcionais, mas também melhora a qualidade de vida da

crianca em aspectos sociais e emocionais. (Clarke, 1987, p. 659).

De acordo com Maciel et al (2024), considerando que o tratamento
odontolégico da DEH apresenta diversos desafios, é essencial que o cirurgiao-
dentista esteja capacitado para reconhecer essa condicao em pacientes
pediatricos. Além disso, é crucial que ele conheca as diferentes opg¢oes de
reabilitacao oral disponiveis. Essa abordagem nao apenas ajuda a melhorar a
funcao mastigatoria e a estética dental, mas também contribui para o bem-estar
emocional da crianca, facilitando sua inclusao social e autoestima. O
conhecimento aprofundado sobre as caracteristicas da DEH e suas implicacoes
permite um manejo mais eficaz e um plano tratamento individualizado,

adaptado as necessidades especificas de cada paciente.
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3.3.2 Tratamento da displasia ectodérmica hidrética

O manejo clinico dos pacientes diagnosticados com DEH2 concentra-se,
em grande parte, no controle dos sintomas e na promoc¢ao da qualidade de vida,
uma vez que nao ha cura definitiva para a condi¢ao. O tratamento visa atender
tanto as necessidades estéticas quanto ao conforto fisico, aspectos
frequentemente comprometidos pela manifestacao da doenca. Diante disso, sao
adotadas diversas abordagens terapéuticas que buscam mitigar os impactos
fisicos e psicossociais provocados pelas alteracoes caracteristicas da displasia.
Dentre as medidas especificas recomendadas, destaca-se o uso de calcados
ortopédicos ou adaptados, projetados para proteger e dar suporte adequado aos
pés, que podem apresentar alteracoes estruturais e sensibilidade exacerbada.
Esses calcados auxiliam na locomocao e também minimizam o desconforto e os
prejuizos estéticos causados pelas anomalias nas extremidades inferiores. De
maneira semelhante, luvas ou outros tipos de protecao podem ser utilizados para
as maos, contribuindo para reduzir atritos e lesoes na pele fragilizada. Para lidar
com a alopecia, condi¢ao bastante comum nesses pacientes, ¢ frequente a
utilizacao de recursos cosméticos como perucas, proteses capilares e apliques,
que auxiliam na recomposicdo da aparéncia capilar. Esses recursos
desempenham papel fundamental na melhoria da autoestima e da aceitacao
social dos individuos, especialmente durante a infancia e adolescéncia, fases em
que a imagem corporal exerce grande influéncia sobre a autoconfianga. Unhas
artificiais também sao aplicadas como forma de amenizar a aparéncia anormal
das unhas displasicas, conferindo um aspecto mais natural as maos. Além disso,
técnicas de estética avancada, como a micropigmentacao procedimento que
simula fios de sobrancelhas por meio de pigmentos aplicados na pele sao
frequentemente indicadas nos casos em que ha auséncia parcial ou total das
sobrancelhas, o que contribui significativamente para restaurar a harmonia

facial e melhorar a expressao do olhar. No que diz respeito ao cuidado
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dermatolégico, é essencial o uso constante de emolientes suaves, com
propriedades hidratantes e calmantes, para aliviar os sintomas associados a
hiperceratose palmoplantar um espessamento anormal da pele nas palmas das
maos e plantas dos pés. A aplicagao regular desses produtos nao sé reduz o
ressecamento e o desconforto local, como também melhora a textura e a

elasticidade da pele, promovendo maior bem-estar no dia a dia do paciente.

Dessa forma, o tratamento da displasia ectodérmica hidrética é
multifatorial e requer atencao continua a diversos aspectos fisicos e emocionais
do paciente, com o objetivo de proporcionar uma vida mais funcional,

confortavel e socialmente integrada (Sarmento et al, 2005).

4 DISCUSSAO

Léon et al (2008.), NEVES et al (2011), RUSCHEL et al (2008) demonstram
que a displasia ectodérmica hipoidrética possui padrao de heranca recessiva
ligada aos cromossomos X, o que faz com que a condicao afete
predominantemente individuos do sexo masculino. As mulheres, por serem
portadoras do gene alterado, geralmente apresentam manifestacdes clinicas
mais leves ou assintomaticas, devido a presenca de um cromossomo X saudavel
que compensa a mutacao. A realizacdo do diagndstico precoce da displasia
ectodérmica hipoidrética desempenha um papel fundamental no favorecimento
do desenvolvimento integral dos pacientes, abrangendo nao apenas os aspectos
fisicos, mas também os emocionais e sociais. Esse fator é especialmente
importante devido ao impacto que a condicao pode exercer sobre a autoestima
dos individuos afetados, que frequentemente enfrentam sentimentos de
inseguranca, timidez e retraimento decorrentes de alteragoes estéticas visiveis,
como a auséncia de dentes e caracteristicas aparentes atipicas. Dessa forma, o
suporte psicologico aliado as intervencoes terapéuticas precoces é essencial para

o bem estar dos individuos. A identificacao precoce da doenca também é crucial
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para o delineamento de um plano de tratamento individualizado, que permite
minimizar os efeitos adversos da condicao ao longo do crescimento e
desenvolvimento do paciente. Com base em uma abordagem multidisciplinar, o
tratamento das manifestagoes clinicas da displasia ectodérmica abrange diversas
estratégias. Em relacao as alteracoOes capilares, como fios finos, frageis e
escassos, a utilizacao de perucas ou de produtos formulados especificamente
para esse tipo de cabelo pode benéfico. Para prevenir episddios de hipertermia,
é fundamental adotar medidas que favorecam a dissipacao de calor corporal.
Dentre as estratégias recomendadas estdo: a permanéncia em locais frescos e
bem ventilados, o uso de roupas leves e claras, a ingestao frequente de liquidos,
e a limitacdo da exposicao solar, principalmente nos horarios de maior
intensidade térmica. Além disso, o uso de toalhas umedecidas, ventiladores
portateis e coletes com sistema de resfriamento pode auxiliar na manutencao da

temperatura corporal dentro dos limites seguros.

Maciel et al (2024), Feldman et al (2005) apontam que individuos
diagnosticados com DEH2, em geral, nao apresentam comprometimento das
glandulas sudoriparas. No entanto, podem manifestar-se distrofia ungueal,
caracterizada por unhas malformadas, espessadas ou de tamanho limitado. A
condicao também estd associada a hipotricose, que pode resultar em alopecia
parcial ou total. Os cabelos do couro cabeludo tendem a ser escassos, finos,
claros, frageis ou até mesmo ausentes. As sobrancelhas frequentemente se
apresentam ralas ou inexistentes, e os cilios costumam ser curtos e um pouco
densos. Da mesma forma, os pelos das regides axilares e pubianas geralmente
sao escassos ou ausentes. Um achado clinico frequente, embora nao presente em
todos os casos, € a hiperceratose palmoplantar, caracterizada pelo espessamento

da epiderme nas palmas das maos e plantas dos pés.
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Maciel et al (2024), Alatas et al., 2017 mostram que a sindrome de
Clouston apresenta um padrdao de heranca autossomica dominante, o que
implica que a presenca de apenas uma copia do gene mutado é suficiente para
que uma condicao se manifeste clinicamente. Assim, homens e mulheres tém a
mesma probabilidade de herdar e expressar a doenca, resultando em uma
prevaléncia equivalente entre os sexos. As displasias ectodérmicas hipoidréticas
e hidréticas sao sindromes genéticas de ocorréncia rara, descritas por alteragoes
no desenvolvimento de estruturas derivadas do ectoderma, como a pele, os
cabelos, as unhas, os dentes e as glandulas sudoriparas. Devido a baixa
prevaléncia dessas condi¢oes na populacdo, a literatura cientifica ainda é
limitada, o que representa um desafio para o aprofundamento do conhecimento
sobre sua fisiopatologia, variabilidade genética e estratégias terapéuticas

eficazes.

5 CONCLUSAO

A DEH é uma condi¢ao genética caracterizada por sinais clinicos como
hipotricose, hipoidrose e hipodontia. A hipotricose corresponde a reducao de
pelos no couro cabeludo e corpo, com cabelos finos, claros, de crescimento lento
e aparéncia fragil. A hipoidrose refere-se a diminuicao da producao de suor,
dificultando a regulacdo térmica, especialmente em ambientes quentes, o que
pode causar hipertermia na infancia. Até que sejam adotadas estratégias como
evitar o calor e usar métodos de resfriamento, essas crises podem comprometer

o bem-estar da crianca.

A hipodontia, outro sinal tipico, corresponde a auséncia congénita de
dentes, que quando presentes, podem ter formato conico e erupgao tardia. O
tratamento inclui manter hidratacao adequada, uso de dermocosméticos para a
pele e cuidados odontoldgicos precoces, como a reabilitacao de dentes conicos e

possiveis intervencdes ortodonticas ou com implantes dentérios. A orientagao
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nutricional é essencial para melhorar a mastigacao e a degluticao, estimulando

a salivacao e prevenindo caries com o uso de fldor.

Ap6s o diagnostico, é fundamental orientar pais e responsaveis sobre os
riscos da hipoidrose e a necessidade de monitorar a temperatura corporal. A
introducao precoce de proteses dentarias, especialmente antes da fase escolar,

ajuda no desenvolvimento da fala, harmonia facial, autoestima e nutricao.

Na DEH2, é comum observar, desde os primeiros anos de vida, cabelo ralo
e unhas com formacao anormal. Os fios capilares sao finos, frageis e escassos,
podendo evoluir para alopecia total na puberdade. As unhas tornam-se espessas,
deformadas e podem se desprender. A ceratodermia palmoplantar pode surgir na
infancia ou adolescéncia, sendo localizada ou extensa, com possivel

hiperpigmentacao em articulagoes.

O tratamento busca aliviar sintomas e melhorar a qualidade de vida, com
foco estético e funcional. Inclui uso de calcados especiais, unhas artificiais,
perucas, apliques e micropigmentacao de sobrancelhas. Emolientes sao

indicados para a hiperceratose.

O diagnostico precoce e o acompanhamento multidisciplinar sao

essenciais.
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