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INTRODUCAO

A Incontinéncia Pigmentar (IP) € uma dermatose
incomum que acomete preferencialmente o género femi-
nino (SOUZA ¢ BASTOS, 1990; VASCONCELOS, ALMEIDA

e JANSON, 2003). Essa sindrome recebe varios sindni-

Fora (UFJF). =
mos, como: doenca de Bloch-Sulzberger, sindrome de
Bloch-Sulzberger, doenca de Bloch-Sulzberger-Siemens,
RESUMO dermatose pigmentada, doenca de Asboe-Hansen e In-

-Sulzberger, €
cutdneas vesiculo-bolhosas, verrucosas e pigmentadas,
estando associadas a alteracoes de desenvolvimento
dos olhos, peles, cabelos, sistemas nervoso central,
miisculo-esquelético e estomatognitico. E uma doenca
genética de heranca ligada ao cromossomo X dominante,
atingindo quase que exclusivamente o género feminino,
sendo frequentemente letal “in ttero” para o género
masculino. Este trabalho relata um caso clinico dessa
sindrome em uma paciente de 13 anos, cujo diagndstico
foi estabelecido logo apés o nascimento. O tratamento
odontolégico instituido foi multidisciplinar, envolvendo
as especialidades de Odontopediatria, Ortodontia e
Estomatologia. Os resultados terapéuticos obtidos até
o momento foram satisfatérios e a paciente continuard

ain

Unitermos: incontinéncia pigmentar, sindrome de

Bloch-Sulzberger, agenesias dentarias, sexo feminino.
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Clinicamente, a IP
vesiculares, verrucosas e lesdes maculares pigmentadas
na pele, correspondentes as linhas de Blaschko (HADJ-
-RABIA, et al., 2003), além de acometimento ocular, do
Sistema Nervoso Central (SNC), do esqueleto e nos dentes
(LANDY e DONAI, 1993). Nao hd tratamento especifico
indicado. As manifestacoes cutineas sio reversiveis, mas
as demais alteracoes sio permanentes (SOUZA e BASTOS,
1990). Assim, o prognostico depende das manifestacoes
cutineas (GONZAGA et al., 2005).

Embora ainda nio se conhega a prevaléncia exata
dessa sindrome, existem aproximadamente 800 casos

relatados no mundo da literatura (KIM et al., 2006).

tanto, essa sindrome tem sido encontrada com grande
frequéncia em pessoas de outras racas (BERLIN, PALLER
e CHAN, 2002; GONZAGA et al.,, 2005). A ocorréncia
da TP em pacientes masculinos nao é comum, sendo
descritos até o presente um total de 28 casos. Destes,
11 foram diagnosticados por dermatologistas, sendo
que seis pacientes apresentavam a sindrome de Kli-
nefelter e nenhum historico familiar (BERLIN, PALLER
e CHAN, 2002).
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FIGURA 2 - Aspecto clinico intrabucal revelando  FIGURA 3 - Aspecto clinico intrabucal superior
retengéo prolongada de deciduos, agenesias  revelando retengéo prolongada de deciduos,
e dentes condides. agenesias e dentes condides.

FIGURA 4 - |
Radiografia
nanoramica
inicial.
Notam-se
varios dentes
permanentes
retidos,
retengéo pro-
longada
de alguns
dentes
deciduos e
FIGURA 1 - Aspecto clinico da paciente agenesias
portadora de IP Mancha extensa hi- dentarias.
perpigmentada na regiGo dorsal do
lado esquerdo.

et

FIGURA 5 - Vdérias etapas do tratamento odontolégico executadas: (A e B) FIGURA 6 A - Radiografia panoramica com o aparelho
- apés a realizagéo das exodontias dos deciduos; (C) - posterior instalagéo ortodéntico fixo ainda instalado; (B) aspecto clinico
do aparelho ortodéntico removivel superior; (D) - reconstrugao coronaria do intrabucal antes e (C) apés a colocagéo do mantenedor
dente 12 e do 23 e o aparelho ortodéntico fixo. de espago no arco inferior.
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Com o aprimoramento dos marcadores molecula-
res foi possivel determinar que o padrao da doenga ¢
heranca ligada ao cromossomo X dominante, causada
por mutacoes no gene NEMO, que estd localizado no
Xq28 (PRIOLO, 2009). O gene NEMO ¢ composto por
10 exons que codifica uma proteina de 412 aminodcidos
(YAMAOKA et al., 1998), que regula a expressio de virias
moléculas de adesio e supressio tumoral por meio da
apoptose em resposta ao TNF-aifa, reguiando a resposta
imune e inflamatoria (BERLIN, PALLER e CHAN, 2002;
THAKUR et al., 2011).

Diferentes mutacoes no gene NEMO t€ém também
sido associadas a outras doencas ligadas ao cromosso-
mo X, como a displasia ectodérmica hipoidratica com
deficiéncia imune e a displasia ectodérmica anidrotica
com imunodeficiéncia, osteoporose e linfodermia (LA-
MARTINE, 2003).

Em funcio do padrio de heranca, essa sindrome
acomete preferencialmente o género feminino (SOUZA
e BASTOS, 1990; VASCONCELOS, ALMEIDA e JANSON,
2003), sendo geralmente letal no género masculino (15%
dos casos) (SOUZA e BASTOS, 1990), em funcio deste

i = por isso ser tio severamenie afetiado,
morrendo in iitero. Ji as mulheres apresentam o gene
anormal em apenas um dos seus dois cromossomos X,
sendo assim heterozigotas (GONZAGA et al., 2005). Cer-
ca de 95% dos casos relatados acomentem as mulheres
(BURNS et al., 2004), representando uma incidéncia de
aproximadamente 1:40.000 nascimentos (BUINAUSKIENE,
BUINAUSKAITE e VALIUKEVICENE, 2005; GOODMAN
¢ MACEY-DARE, 1999).

Este trabalho apresenta um caso clinico de Incon-
tinéncia Pigmentar, abordando a importincia do seu
diagndstico € o seu tratamento.

ELATO PO CASO

A paciente A.P.V., 13 anos de idade, género feminino,
leucoderma, compareceu i Clinica de Odontopediatria
da Universidade Federal de Alfenas (MG). O motivo da
consulta foi para realizacao de tratamento odontologico de
rotina. Durante a anamnese, a responsivel pela paciente
revelou que, apés o nascimento, foram observadas lesoes
eritematosas acompanhadas de um intenso prurido nos
bracos e nas pernas. Aos trés meses de idade, a paciente

foi encaminhada para o Hospital das Clinicas da UFMG,
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onde foi feita uma andlise molecular por sequenciamento
do DNA da paciente, o que permitiu diagnostici-la com
a Sindrome de Incontinéncia Pigmentar. As avaliacoes
odontolégicas revelaram problemas dentirios, sendo a
queixa principal a estética bucal. De acordo com relato
da familia, a paciente ji tinha passado por virios profis-
sionais que, por falta de informacio ou desconhecimento
da doenca, tiveram receio da realizacio do tratamento.
Ainda foi relatado que nenhum membro da familia
apresentava as manifestacoes clinicas da doenca.

Aos seis meses de idade, a avaliacao oftalmologica
niao revelou problemas de visio e, por meio de exames
clinicos dermatologicos, nio foram constatados problemas
nas unhas e nos cabelos. O nivel intelectual da paciente,
avaliado de seis em seis meses, ndo denotou comprome-
timento do sistema nervoso central. Na avaliacio clinica
realizada no ato da consulta, foram evidenciadas efélides
distribuidas por toda a face e na pele. Observou-se a
presenca de manchas hiperpigmentadas, acastanhadas,
localizadas no braco, perna e regido dorsal do lado
esquerdo, sem a presenca de pelos (FIG.1).

No exame clinico intraoral, observou-se uma denticio
;

anomalia de forma do dente 13, que se apresentava
pontiagudo, microdontia do dente 12 (condide), mi
posicio dentdria, reten¢iio prolongada de virios dentes
deciduos e interposicio lingual devido a agenesia de
alguns dentes anteriores (FIG.2 e 3). No exame radio-
grifico constataram-se a agenesia dos dentes 22, 27, 206,
31, 32, 35, 41, 45, 46, 47 e a confirmacio da retengiao
prolongada de alguns deciduos (FIG.4).

Foram realizadas as exodontias dos dentes 52, 53,
55, 63, 73, 83 e, posteriormente, confeccionou-se uma
placa expansora na maxila com pino na regiio do den-

te 13, para a sua giroversio, sendo o pino e a placa

O
(75, 65) foram restaurados, o dente 12 foi reconstituido,
o dente 22 foi transformado no dente 23, utilizando-
-s¢ resina fotopolimerizivel da cor A2 e a coroa Ableb
(FIG.5A, B e Q).

Em seguida, foram instalados braquetes nos dentes
11, 12, 21, 23, para a diminui¢io dos diastemas presentes
entre eles, utilizando-se o fio twist-flex e elastico em ca-
deia (FIG.5D). Apds um més os dentes ja se localizavam

na posiciao ideal, sendo entio colocado um amarrilho
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para a estabilizagio desses dentes. Removeu-se a placa
expansora ap6s cinco meses para, finalmente, proceder-
-se 1 instalagio de uma placa com dentes de estoque na
regido inferior, a qual ficard até o momento apropriado
para a realizagdo dos implantes osseointegrados (FIG. 6).

DISCUSSAO

A Incontinéncia Pigmentar é uma genodermatose

[ . P

incomum que afeta principalment

pacicnies do género
feminino, sendo geralmente letal em pacientes do género
masculino ainda durante a gestagdo. Apesar do nome
dessa sindrome referir-se a algumas caracteristicas his-
topatolégicas na pele de individuos afetados, a IP ndo
se limita 4s manifestagdes cutineas. Pelo contririo, €
considerada uma condicio que afeta maltiplos sistemas
de origem ectodérmica e mesodérmica, frequentemente
acometendo dentes, olhos, sistema nervoso central, bem
como outros 6rgaos (BERLIN, PALLER e CHAN, 2002).

As anormalidades que se desenvolvem no SNC
incluem convulsido, retardo mental, hemiparesia e en-
cefalopatias. Achados oculares sdo representados por

anormalidades vasculares da retina, cataratas, uveite

envolver o cabelo (alopécia), unhas (distrofias variadas)
e os dentes (agenesias e microdontias, dentes condides
e retengio prolongada dos deciduos associada a um
retardo na erup¢do dos permanentes) (PACHECO et al.,
2006). Essas manifestagdes extradérmicas acometem de
50 a 80% dos casos e afetam predominantemente os
tecidos derivados do neuroderma e da crista neural,
incluindo alteragdes dentirias em 90% dos pacientes
(HADJ-RABIA et al., 2003). Estas compreendem uma
triade: 1) agenesias dentais; 2) dentes condides ou
a presenga de cipides supranumerdrias nos dentes

posteriores e 3) um retardo na erupgio (GOODMAN
e MACEY-DARE, 1999; MINIC NOVOTNY e TRPINAC

2006). Tanto a denticio decidua quanto a permanente
podem ser afetadas (DORUK, BICAKCI e BABACAN,
2003; YAMASHIRO, NAKAGAWA e TAKADA, 1998).
Defeitos esqueléticos, como deformidades cranianas e
fissura palatina, atingem 40% dos pacientes (HENNEL
et al., 2003).

No caso clinico aqui relatado, a paciente € do género
feminino, nio apresenta nenhum histérico familiar de
IP e o diagnéstico histopatoldgico foi estabelecido logo

ap6s o nascimento, quando as lesdes apresentavam-se
na fase aguda. Até o presente, a paciente vem sendo
periodicamente acompanhada pelo servico de Der-
matologia e as lesGes cutineas atuais restringem-se a
presenga de manchas hiperpigmentadas localizadas na
regifio dorsal e nos bragos. Clinicamente, a paciente niio
apresenta alteragbes neuroldgicas e nenhum grau de
retardo mental. Embora a paciente nio relate alteragbes

avaliagio oftalmoldgica mais detalhada.

De acordo com Berlin, Paller e Chan (2002); e
Pacheco et al. (2006), aproximadamente 90% dos casos
de IP siio causados por delegdes gendmicas no gene
NEMO. Este gene produz uma proteina que € essencial
para as células, e a presenca de defeitos resulta em IP.
O grande acometimento de pacientes do género femi-
nino e a elevada frequéncia de abortos espontineos de
fetos masculinos de mies afetadas sugerem um padrio
adquirido dominante ligado ao cromossomo X, com al-
tas taxas de mortalidade em homens. Isso faz com que
as mulheres sejam quase que exclusivamente afetadas
(97%) e a frequéncia seja de 1: 40.000 mulheres afetadas
(GOODMAN e MACEY-DARE, 1999).

Outro aspecto importante a ser destacado quando
se pretende tratar um paciente com IP é a necessida-
de urgente de um diagndstico precoce que permita a
prevengio, a conservagio dos dentes presentes e um
cuidadoso monitoramento e planejamento terapéutico
no que diz respeito ao desenvolvimento das dentigdes.
Todos os pacientes com IP devem passar por uma
avaliagio odontolégica até os dois anos de idade e,
além disso, sua mie e irmios devem ser investigados
quanto 2 presenga de anomalias dentais (GOODMAN e
MACEY-DARE, 1999).

O prognéstico da IP é dado pelo controle da evolu-
¢iio das anomalias associadas e, dentro destas, estio as
neuroldgicas, A avaliagiio intracraneal por ressonancia
magnética e outras técnicas tém sido ampliadas para
avaliar e compreender melhor o fendmeno que ocorre
nos pequenos vasos que, segundo alguns autores, sio
as causas dessas alteracGes do sistema nervoso. Esse
melhor conhecimento parece aumentar as opgdes de
tratamento dessa enfermidade (HENNEL et al., 2003).
E preciso destacar que, em criangas que apresentam

essa sindrome, as agenesias e as alteragdes dentdrias

ODONTOLOGIA, CIENCIA E SAUDE - REVISTA DO CROMG

v.13 * n.1 * Joneiro / Junho 2012



podem prejudicar o seu relacionamento com o mundo.
Por isso, ¢ importante o tratamento odontologico bem
realizado por meio de medidas preventivas, como a
manuten¢do da denticio decidua o maior tempo pos-
sivel e medidas educacionais para o paciente e para

os familiares.

CONCLUSAO

A descrigao desse caso sobre incontinéncia Pigmeniar
mostra a importincia do cirurgiao dentista, do clinico
geral e de um especialista como agentes promotores de
satde nessa sindrome. Um indice elevado de anomalias
dentais presentes na [P mostra como o cirurgido-dentista
tem a grande responsabilidade em conhecer, orientar
e tratar as alteracoes bucais de pessoas portadoras de
doengas que sao beneficiadas pelas acoes desses pro-
fissionais de satde. O tratamento odontoldgico para
portadores de IP deve ser multidisciplinar, necessitando
do envolvimento conjunto dos profissionais em Odonto-
pediatria, Ortodontia, Protese e Cirurgia Bucomaxilofacial.
S6 assim € possivel restabelecer a forma e a fungio da

boca, além de melhorar a confianca e a qualidade de

ABSTRACT

Pigmentary Incontinence or Bloch-Sulzberger syndrome,

is a rare syndrome characterized by vesicle-bullous skin

lesions, warty and pigmented, and is associated with

developmental abnormalities of the eyes, skin, hair, and
the central nervous svstem. musculoskeletal and stomatog-
nathic. It is an inberited genetic disorder X-gen dominant
linked, affecting almost exclusively females, frequently
lethal “in utero” for males. This paper reporls a case of
this syndrome in a 13-year old patient, whose diagnosis
was estabiisbed eariy after birth. Muitidiscipiinary dentai
treatment was started, involving the following specialties:

pediatric dentistr. orthodontic and dentistry. The thera-
peutic resulls actually obtained were satisfactory and the
patient will be periodically monitored.

Keywords: pigmentary incontinence, Bloch-Sulzberger
syndrome, tooth agenesis, females.
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