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RESUMO

A displasia ectodérmica é uma anomalia congénita caracterizada por disfun¢do
germinativa do tecido ectodérmico durante seu desenvolvimento, afetando pele, dentes e
cabelos. Epidemiologicamente, apresenta incidéncia de 7 em cada 10.000 nascidos vivos,
com propor¢ao de sexo de cinco homens para uma mulher. Além de rara, também pode
apresentar mais de 170 formas clinicas diferentes, sendo a displasia germinativa triadica
(pele, dentes e cabelos) e a fissura orofacial as mais comuns, embora ndo sejam as unicas
formas e pode afetar as glandulas sudoriparas e estruturas nao ectodérmicas associadas.
A mucosa respiratoria estd 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 respiratorio. Quando essa barreira nao
funciona corretamente, geralmente ocorrem infecgdes do trato respiratério superior e
otites (eczemas médios, externos e recorrentes), muitas vezes acompanhadas de perda
auditiva neurossensorial. O paciente pode apresentar quadros crénicos como faringite,
laringite, disfonia e odinofagia, além de rinite atrofica acompanhada de epistaxe e catarro
frequentes.O presente trabalho esclarece como a displasia ectodérmica altera a imunidade
inata e adaptativa, tornando a porta suscetivel a processos infecciosos periodicos. A
displasia ectodérmica gera disfungdes no sistema mucociliar e alteragdes em seus
componentes (cilios, fluido mucoso periciliar) e interagao dindmica entre eles, afetando o
transporte de secregdes respiratdrias e contribuindo para processos infecciosos
periodicos. Para o estudo do mecanismo patologico foi realizada uma investigacdo de
campo, com acompanhamento e relato de um caso clinico, onde foi avaliada a influéncia
do fator de transcri¢ao nuclear NF-kB na ativa¢ao do sistema imune inflamatorio.

Palavras-chave: Displasia Ectodérmica; Imunidade Inata; Imunidade Adaptativa

1 INTRODUCAO

As anomalias congénitas (AC) afetam em média 2% dos nascidos vivos
(CALONE, 2009) e sao classificadas como alteracdes funcionais ou estruturais do
desenvolvimento fetal que ocorrem antes do nascimento com ambiente de causa genética
ou nao genética, ainda que a manifestagdo de a anomalia aparece anos apds o nascimento
(CALONE, 2009). Do ponto de vista biologico, as AC sao um grupo de distarbios do
desenvolvimento embriondrio e intrauterino de diversas origens que muitas vezes sao
danificados simultaneamente (NHOCANSE, 2012). A displasia ¢ caracterizada pela
estrutura anormal das células dos tecidos que leva a alteragdes morfologicas
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(NHOCANSE, 2012). Abordamos uma investigacdo de campo desta categoria, relatando
um caso clinico de displasia ectodérmica.

A displasia ectodérmica ¢ uma doenca heterogénea rara em que duas ou mais
estruturas anatomicas derivadas do ectoderma sao alteradas (hipoplasia ou displasia)
durante o desenvolvimento. A mais comum ¢ a Sindrome Hipoidrética (HED) ou Christ-
Siemens Touraine, e a Anidroética relacionada ao grau de sudorese devido a auséncia total
de glandulas sudoriparas (VARGHESE, 2011; MOKHTARI, 2012), porém, classificar o
quadro clinico ¢ um tanto desafiador, pois as caracteristicas se sobrepdem, com expressao
variavel e baixo nimero de pacientes, dificultando a identificacdo de todo o espectro
fenotipico.

Epidemiologicamente, apresenta incidéncia de 7 em cada 10.000 nascidos vivos,
com propor¢ao de sexo de cinco homens para uma mulher (SANTOS, 2012). Além de
rara, também pode apresentar mais de 170 formas clinicas diferentes, sendo a displasia
germinativa triadica (pele, dentes e cabelos) e a fissura orofacial as mais comuns, embora
ndo sejam as unicas formas (HSIEH, 2018) e pode afetar as glandulas sudoriparas e
estruturas nao ectodérmicas associadas.

Geralmente se manifesta com comprometimento do aparelho respiratério, sendo
uma das principais queixas dos pacientes que procuram atendimento médico. A
complexidade do tratamento esta relacionada a previsibilidade em relagdo ao momento e
ao tipo de abordagem escolhida, dependendo dos sintomas apresentados e nao das causas,
uma vez que tém origem genética. O objetivo deste trabalho € esclarecer como a displasia
ectodérmica altera a imunidade inata e adaptativa, tornando a porta suscetivel a processos
infecciosos periddicos.

2 MATERIAIS E METODOS

Paciente do sexo masculino, 7 anos, com diagndstico de displasia ectodérmica,
realiza acompanhamento médico periddico no Hospital Regional “Dr. Anibal Leoncio
Medina Valiente” localizado em Pedro Juan Caballero — Paraguai. A sua doenca de base
esta relacionada com causas genéticas, sendo o terceiro caso de manifestagdo na sua
familia, facto que permitiu o diagnostico precoce. Seu tratamento consiste nos sintomas,
com manifestagdes respiratérias graves, que sdao causas de internagdes recorrentes. Em
conformidade com a Resolucdo 466/12 do Conselho Nacional de Saude ¢ com a
validacao do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (CIF), os responsaveis legais
do paciente confirmaram ter conhecimento da natureza deste estudo e autorizaram a
apresentagdo do caso.

O paciente apresenta atrofia mandibular que contribui para apraxia, com
malformacao na arcada dentaria e hipodontia, a pele ¢ fina, seca, descamativa ¢ com
hipotricose, as unhas s3o hiperconvexas e alopecia transitéria com capilares finos,
hipolipidicos e hipocromaticos. Porém, no caso descrito, a situagdo que mais chama a
atencdo ¢ o histoérico frequente de infecgdes do trato respiratorio superior e otites,
relacionado ao déficit estrutural e fisiologico na barreira mucociliar e alteragdes
secretoras das mucosas, comprometendo a imunidade inata e geradora. manifestagdes de
patologias otorrinolaringoldgicas recorrentes.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO
A mucosa respiratoria estd 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 respiratorio (JEFFERI, 1992).

DOI: 10.51161/conasau2023/24753



Revista Multidisciplinar em Satude ISSN: 2675-8008 V.4,N24,2023

Quando essa barreira ndo funciona corretamente, geralmente ocorrem infec¢des do trato
respiratorio superior e otites (eczemas médios, externos e recorrentes), muitas vezes
acompanhadas de perda auditiva neurossensorial (GONZALES, 2005). O paciente pode
apresentar quadros cronicos como faringite, laringite, disfonia e odinofagia, além de
rinite atrofica acompanhada de epistaxe e catarro frequentes (GONZALES, 2005).

O muco nasal ¢ uma mistura complexa de secrecoes de células caliciformes,
submucosa, glandulas lacrimais e agua. Também ¢ composto por células inflamatorias,
como macréofagos, basofilos, mastocitos e eosinofilos, cujas concentragdes variam em
diferentes estados de doenca (LUND, 1996). Também fazem parte da composi¢ao do
muco nasal proteinas como albumina, lactoferrina, glicoproteinas (mucinas de alto peso
molecular), lisozimas e todas as principais imunoglobulinas. IgA e IgG secretoras
correspondem a 50% da proteina total do muco nasal. Outras substincias como
eletrolitos, citocinas, interferons, leucotrienos, histamina, substincia P e bradicinina
também fazem parte da composi¢cdao do muco nasal.

Em condi¢des patologicas, ocorre intensa alteragdo na composi¢do do muco,
afetando direta e indiretamente a fungdo mucociliar, principalmente devido as alteracoes
nas propriedades viscoelasticas do muco respiratério (CHILVERS, 2006). O principal
mecanismo de controle da secrecdo nasal ¢ autondmico, com a estimulacao
parassimpatica aumentando o volume das secregdes. Embora esse mecanismo seja
basicamente mediado pela acetilcolina, a presenga do peptideo intestinal vasoativo (VIP)
sugere a existéncia de mecanismos nao mediados pela acetilcolina (CHILVERS, 2006).
O paciente apresenta retengdo de secregoes na mucosa nasal, devido a auséncia de cilios e
provavel alteracdo na composi¢do do muco. Essas alteragdes estruturais geram estase de
secregdes ¢ infecgdes respiratorias recorrentes.

Existe um subgrupo de criangas com DE que apresentam imunodeficiéncia, cuja
apresentacdo clinica ¢ muito ampla, demonstrando defeitos tanto celulares como
moleculares (KU, 2007). O mais estudado e frequentemente encontrado ¢ a diminuigao
da resposta proliferativa das células T e da sintese de citocinas. Sabe-se que esta doenga €
mediada pelo fator de transcrigdo nuclear NF-kB, essencial no processo de homeostase da
epiderme e no desenvolvimento dos apéndices cutaneos, que atua como fator de
transcricdo para inumeros sinais criticos e ativagdo de sistemas de imunidade e
inflamag¢ao. Devido a essa alteracdo, os pacientes ficam sujeitos a uma resposta
inflamatoria reduzida a processos infecciosos, como infec¢des recorrentes do trato
respiratorio superior, disturbios mucocutaneos (LUENGO, 2008). O fator de transcrigao
nuclear kappa B (NF-kB) é uma proteina que regula a expressio do gene da
imunoglobulina em linfocitos B9 e a resposta imune, o estresse genotoxico, as reagdes
inflamatorias, a adesdo celular e a protecao contra infecgdes. O NF-kB também regula o
produto de outros produtos genéticos.

Os autores descrevem um numero significativo de pacientes com DE-I com
infeccdes por bactérias gram-positivas e gram-negativas, como Streptococcus
pneumoniae, Staphylococcus aureus, Pseudomonas aeruginosa, Haemophilus influenzae
e micobactérias, além de deficiéncia na produgdao de antipolissacarideos. anticorpos,
desencadeando uma infecgdo grave. Nesse sentido, individuos portadores dessa patologia
podem apresentar alteragdes na imunidade inata e adaptativa, justificando sua
suscetibilidade a infec¢des (SINGH, 2009).

4 CONCLUSAO

A displasia ectodérmica gera disfungdes no sistema mucociliar e alteracdes em
seus componentes (cilios, fluido mucoso periciliar) e interagdo dindmica entre eles,
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afetando o transporte de secregdes respiratorias e contribuindo para processos infecciosos
periodicos, 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 cutianeos, além de atuar como fator de transcricao de
inimeros sinais criticos para ativagdo dos sistemas imunologico e inflamatério. Essas
alteracdes na imunidade inata e adaptativa, com a deficiéncia na produgao de anticorpos
antipolissacarideos, explicam a suscetibilidade a infeccdes graves e a retencdo de
secregdes na mucosa nasal.
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