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RESUMO 
 

A displasia ectodérmica é uma anomalia congênita caracterizada por disfunção 
germinativa do tecido ectodérmico durante seu desenvolvimento, afetando pele, dentes e 
cabelos. Epidemiologicamente, apresenta incidência de 7 em cada 10.000 nascidos vivos, 
com proporção de sexo de cinco homens para uma mulher. Além de rara, também pode 
apresentar mais de 170 formas clínicas diferentes, sendo a displasia germinativa triádica 
(pele, dentes e cabelos) e a fissura orofacial as mais comuns, embora não sejam as únicas 
formas e pode afetar as glândulas sudoríparas e estruturas não ectodérmicas associadas. 
A mucosa respiratória está constantemente exposta a diversos tipos de agentes nocivos, 
atuando como um sofisticado mecanismo de defesa, a barreira mucociliar, quando 
eficiente, ajuda a manter a homeostase do sistema respiratório. Quando essa barreira não 
funciona corretamente, geralmente ocorrem infecções do trato respiratório superior e 
otites (eczemas médios, externos e recorrentes), muitas vezes acompanhadas de perda 
auditiva neurossensorial. O paciente pode apresentar quadros crônicos como faringite, 
laringite, disfonia e odinofagia, além de rinite atrófica acompanhada de epistaxe e catarro 
frequentes.O presente trabalho esclarece como a displasia ectodérmica altera a imunidade 
inata e adaptativa, tornando a porta suscetível a processos infecciosos periódicos. A 
displasia ectodérmica gera disfunções no sistema mucociliar e alterações em seus 
componentes (cílios, fluido mucoso periciliar) e interação dinâmica entre eles, afetando o 
transporte de secreções respiratórias e contribuindo para processos infecciosos 
periódicos. Para o estudo do mecanismo patológico foi realizada uma investigação de 
campo, com acompanhamento e relato de um caso clínico, onde foi avaliada a influência 
do fator de transcrição nuclear NF-kB na ativação do sistema imune inflamatório. 
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1 INTRODUÇÃO 
 

As anomalias congênitas (AC) afetam em média 2% dos nascidos vivos 
(CALONE, 2009) e são classificadas como alterações funcionais ou estruturais do 
desenvolvimento fetal que ocorrem antes do nascimento com ambiente de causa genética 
ou não genética, ainda que a manifestação de a anomalia aparece anos após o nascimento 
(CALONE, 2009). Do ponto de vista biológico, as AC são um grupo de distúrbios do 
desenvolvimento embrionário e intrauterino de diversas origens que muitas vezes são 
danificados simultaneamente (NHOCANSE, 2012). A displasia é caracterizada pela 
estrutura anormal das células dos tecidos que leva a alterações morfológicas 
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(NHOCANSE, 2012). Abordamos uma investigação de campo desta categoria, relatando 
um caso clínico de displasia ectodérmica. 

A displasia ectodérmica é uma doença heterogênea rara em que duas ou mais 
estruturas anatômicas derivadas do ectoderma são alteradas (hipoplasia ou displasia) 
durante o desenvolvimento. A mais comum é a Síndrome Hipoidrótica (HED) ou Christ-
Siemens Touraine, e a Anidrótica relacionada ao grau de sudorese devido à ausência total 
de glândulas sudoríparas (VARGHESE, 2011; MOKHTARI, 2012), porém, classificar o 
quadro clínico é um tanto desafiador, pois as características se sobrepõem, com expressão 
variável e baixo número de pacientes, dificultando a identificação de todo o espectro 
fenotípico. 

Epidemiologicamente, apresenta incidência de 7 em cada 10.000 nascidos vivos, 
com proporção de sexo de cinco homens para uma mulher (SANTOS, 2012). Além de 
rara, também pode apresentar mais de 170 formas clínicas diferentes, sendo a displasia 
germinativa triádica (pele, dentes e cabelos) e a fissura orofacial as mais comuns, embora 
não sejam as únicas formas (HSIEH, 2018) e pode afetar as glândulas sudoríparas e 
estruturas não ectodérmicas associadas. 

Geralmente se manifesta com comprometimento do aparelho respiratório, sendo 
uma das principais queixas dos pacientes que procuram atendimento médico. A 
complexidade do tratamento está relacionada à previsibilidade em relação ao momento e 
ao tipo de abordagem escolhida, dependendo dos sintomas apresentados e não das causas, 
uma vez que têm origem genética. O objetivo deste trabalho é esclarecer como a displasia 
ectodérmica altera a imunidade inata e adaptativa, tornando a porta suscetível a processos 
infecciosos periódicos. 
 
2 MATERIAIS E MÉTODOS 
 

Paciente do sexo masculino, 7 anos, com diagnóstico de displasia ectodérmica, 
realiza acompanhamento médico periódico no Hospital Regional “Dr. Aníbal Leoncio 
Medina Valiente” localizado em Pedro Juan Caballero – Paraguai. A sua doença de base 
está relacionada com causas genéticas, sendo o terceiro caso de manifestação na sua 
família, facto que permitiu o diagnóstico precoce. Seu tratamento consiste nos sintomas, 
com manifestações respiratórias graves, que são causas de internações recorrentes. Em 
conformidade com a Resolução 466/12 do Conselho Nacional de Saúde e com a 
validação do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (CIF), os responsáveis legais 
do paciente confirmaram ter conhecimento da natureza deste estudo e autorizaram a 
apresentação do caso. 

O paciente apresenta atrofia mandibular que contribui para apraxia, com 
malformação na arcada dentária e hipodontia, a pele é fina, seca, descamativa e com 
hipotricose, as unhas são hiperconvexas e alopecia transitória com capilares finos, 
hipolipídicos e hipocromáticos. Porém, no caso descrito, a situação que mais chama a 
atenção é o histórico frequente de infecções do trato respiratório superior e otites, 
relacionado ao déficit estrutural e fisiológico na barreira mucociliar e alterações 
secretoras das mucosas, comprometendo a imunidade inata e geradora. manifestações de 
patologias otorrinolaringológicas recorrentes. 
 
3 RESULTADOS E DISCUSSÃO 
 

A mucosa respiratória está constantemente exposta a diversos tipos de agentes 
nocivos, atuando como um sofisticado mecanismo de defesa, a barreira mucociliar, 
quando eficiente, ajuda a manter a homeostase do sistema respiratório (JEFFERI, 1992). 
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Quando essa barreira não funciona corretamente, geralmente ocorrem infecções do trato 
respiratório superior e otites (eczemas médios, externos e recorrentes), muitas vezes 
acompanhadas de perda auditiva neurossensorial (GONZÁLES, 2005). O paciente pode 
apresentar quadros crônicos como faringite, laringite, disfonia e odinofagia, além de 
rinite atrófica acompanhada de epistaxe e catarro frequentes (GONZÁLES, 2005). 

O muco nasal é uma mistura complexa de secreções de células caliciformes, 
submucosa, glândulas lacrimais e água. Também é composto por células inflamatórias, 
como macrófagos, basófilos, mastócitos e eosinófilos, cujas concentrações variam em 
diferentes estados de doença (LUND, 1996). Também fazem parte da composição do 
muco nasal proteínas como albumina, lactoferrina, glicoproteínas (mucinas de alto peso 
molecular), lisozimas e todas as principais imunoglobulinas. IgA e IgG secretoras 
correspondem a 50% da proteína total do muco nasal. Outras substâncias como 
eletrólitos, citocinas, interferons, leucotrienos, histamina, substância P e bradicinina 
também fazem parte da composição do muco nasal. 

Em condições patológicas, ocorre intensa alteração na composição do muco, 
afetando direta e indiretamente a função mucociliar, principalmente devido às alterações 
nas propriedades viscoelásticas do muco respiratório (CHILVERS, 2006). O principal 
mecanismo de controle da secreção nasal é autonômico, com a estimulação 
parassimpática aumentando o volume das secreções. Embora esse mecanismo seja 
basicamente mediado pela acetilcolina, a presença do peptídeo intestinal vasoativo (VIP) 
sugere a existência de mecanismos não mediados pela acetilcolina (CHILVERS, 2006). 
O paciente apresenta retenção de secreções na mucosa nasal, devido à ausência de cílios e 
provável alteração na composição do muco. Essas alterações estruturais geram estase de 
secreções e infecções respiratórias recorrentes. 

Existe um subgrupo de crianças com DE que apresentam imunodeficiência, cuja 
apresentação clínica é muito ampla, demonstrando defeitos tanto celulares como 
moleculares (KU, 2007). O mais estudado e frequentemente encontrado é a diminuição 
da resposta proliferativa das células T e da síntese de citocinas. Sabe-se que esta doença é 
mediada pelo fator de transcrição nuclear NF-kB, essencial no processo de homeostase da 
epiderme e no desenvolvimento dos apêndices cutâneos, que atua como fator de 
transcrição para inúmeros sinais críticos e ativação de sistemas de imunidade e 
inflamação. Devido a essa alteração, os pacientes ficam sujeitos a uma resposta 
inflamatória reduzida a processos infecciosos, como infecções recorrentes do trato 
respiratório superior, distúrbios mucocutâneos (LUENGO, 2008). O fator de transcrição 
nuclear kappa B (NF-kB) é uma proteína que regula a expressão do gene da 
imunoglobulina em linfócitos B9 e a resposta imune, o estresse genotóxico, as reações 
inflamatórias, a adesão celular e a proteção contra infecções. O NF-kB também regula o 
produto de outros produtos genéticos. 

Os autores descrevem um número significativo de pacientes com DE-I com 
infecções por bactérias gram-positivas e gram-negativas, como Streptococcus 
pneumoniae, Staphylococcus aureus, Pseudomonas aeruginosa, Haemophilus influenzae 
e micobactérias, além de deficiência na produção de antipolissacarídeos. anticorpos, 
desencadeando uma infecção grave. Nesse sentido, indivíduos portadores dessa patologia 
podem apresentar alterações na imunidade inata e adaptativa, justificando sua 
suscetibilidade a infecções (SINGH, 2009). 
 
4 CONCLUSÃO 
 

A displasia ectodérmica gera disfunções no sistema mucociliar e alterações em 
seus componentes (cílios, fluido mucoso periciliar) e interação dinâmica entre eles, 
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afetando o transporte de secreções respiratórias e contribuindo para processos infecciosos 
periódicos, principalmente por bactérias gram positivas e gram negativas. como 
Streptococcus pneumoniae, Staphylococcus aureus, Pseudomonas aeruginosa, 
Haemophilus influenzae e micobactérias. 

O NF-kB desempenha papel importante no processo de homeostase da epiderme e 
no desenvolvimento de anexos cutâneos, além de atuar como fator de transcrição de 
inúmeros sinais críticos para ativação dos sistemas imunológico e inflamatório. Essas 
alterações na imunidade inata e adaptativa, com a deficiência na produção de anticorpos 
antipolissacarídeos, explicam a suscetibilidade a infecções graves e a retenção de 
secreções na mucosa nasal. 
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