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RESUMO

Este relato de caso mostra o diagnostico de uma patologia
congénita rara: Sindrome de Apert. Paciente do sexo feminino,
12 anos, melanoderma, apresentou aos exames clinico e radio-
grafico: acrobraquicefalia, sindactilia em maos e pés, acne facial,
nariz disforme, retrusdao maxilar, pseudoprognatismo, hiper-
telorismo, proptose ocular, depressao das fissuras palpebrais
laterais, 1abios em forma trapezoidal, labio superior protruso,
pseudomacroglossia, mordida aberta anterior, mordida cru-
zada posterior, palato em arco bizantino, multiplas anomalias
dentarias de posi¢do (apinhamento dental maxilar e girover-
sOes) e forma (ponte de esmalte pronunciada em incisivos la-
terais e taurodontismo em segundos molares), e alongamento

do processo estildide bilateral. A qualidade de satide bucal da
paciente era insatisfatéria, com excesso de biofilme oral, carie,
doenca periodontal e comprometimento endodontico. O teste
AUQEI apontou que a crianga possuia baixa a moderada qua-
lidade de vida. Este caso destaca a importancia do diagnostico
precoce para intervengdes clinico-cirtrgicas mais eficazes e o
valor da equipe multidisciplinar no acompanhamento continuo
e na melhora da qualidade de vida de pacientes infantis porta-
dores de anomalias congénitas severas.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Apert; Acrocefalossin-
dactilia; Anomalia congénita; Diagnoéstico Bucal; Qualidade de
Vida; Servigos de Satde da Crianga.

INTRODUCAO

A Sindrome de Apert é uma doenca autossdmica dominante,
causada por mutagdes no gene do receptor do fator de crescimen-
to fibroblastico tipo 2 (FGFR2, 16cus 10q25-26)'* e caracterizada por
cranjossinostose grave, anomalias craniofaciais e sindactilia simétri-
ca em maos e pés'. Esta desordem genética é rara e chega a 5% das
cranioestenoses, afetando um a cada 65.000 a 160.000 nascimentos,
sem predilegao por sexo ou etnia**, embora haja sugestiva associa-
¢ao com idade paterna avancada®.

Dentre as alteracdes craniofaciais, pode-se citar: braquicefalia, hi-
poplasia maxilar, hipertelorismo e nariz disforme, além de retardo
mental>*”. Em relacdo as manifestacdes orais, destacam-se agenesia
dentaria, hipoplasia do esmalte, dentes ectdpicos ou supranumera-
rios**”7, erupgao retardada (6 meses a 3 anos)*®, fendas labiais e/fou
palatinas (frequéncia de 4%?° a 24%"° dos sindromicos), tivula bifida
(75% dos pacientes)’ ou pseudo-fendas palatinas (aumento de vo-
lume da mucosa palatina, em até 89% dos casos)’ e problemas pe-
riodontais®. Alteragdes sistémicas (e. g. cutaneas, genito-urindrias,
cardiovasculares, gastrointestinais e respiratorias) integram o qua-
dro sindrémico™*. Atengio especial deve ser dada a dificuldade res-
piratdria decorrente de malformacdes nasais e orais, causadoras da
sindrome obstrutiva da apnéia do sono e morte 1:)1‘ematuraz'5 .

As consequéncias da Sindrome de Apert afetam a qualidade de
vida dos seus portadores, em especial por problemas de visao, fona-
¢do e cognicao. Distarbios da fala sao gerados por déficit auditivo,
anomalias orais, dificuldades de aprendizagem e interagao social'*
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A cognicao prejudicada é afetada pelo pior desenvolvimento da
linguagem', com 52% dos portadores apresentando coeficiente de
inteligéncia (QI) mais baixo

O tratamento deve ser realizado por uma equipe multidisciplinar
e 0 planejamento cirtrgico ocorre em diferentes etapas*’. Para as al-
teracdes craniofaciais, a primeira fase compreende a descompressao
cirurgica na infancia objetivando o crescimento cerebral normal. Na
puberdade realiza-se o avango do ter¢co médio facial para melhorar o
fluxo aéreo-nasal. A cirurgia ortognatica ¢ a fase final para ajustar a
mordida e aperfeicoar estética, sendo planejada para a adolescéncia’.
A cirurgia corretiva para a sindactilia é realizada na infancia para
os dedos das maos, enquanto que para os dedos dos pés ¢ indicada
somente quando a habilidade de andar é prejudicada**. Além das
etapas cirurgicas, o apoio social e emocional de familiares e profis-
sionais € imprescindivel para melhora da qualidade de vida®.

O objetivo desse trabalho é relatar um caso de Sindrome de Apert
atendido na infancia com enfoque no diagndstico clinico-radiografi-
co, manifesta¢des orofaciais e qualidade de vida.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, 12 anos, melanoderma, procurou
atendimento na Clinica de Diagndstico Bucal em um centro univer-
sitario particular com queixa de gengiva dolorida. Segundo informa-
¢oes colhidas, a paciente pediatrica nunca havia se consultado antes
com dentista por motivo financeiro, apresenta o diagndstico de Sin-
drome de Apert desde o primeiro ano do nascimento e encontra-se
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atualmente sob acompanhamento médico, embora nunca tenha rea-
lizado cirurgias corretivas. A sua mae ja falecida era usudria de dro-
gas ilicitas e dlcool durante a gestagao, seus pais eram adultos jovens
na época de seu nascimento (J": 35 anos e @: 27 anos) e nio hé ou-
tros casos de doenga congénita em sua familia. As medidas biométri-
cas da paciente (estatura: 1,44m e peso: 37kg) conferem com sua ida-
deesexo, emboraamatriculaescolarno 3° ano do ensino fundamental
sugira algum desnivel educacional (déficit de 4 anos).

Figura 1 - Exame clinico de menina portadora da sindrome de Apert. A — Visao
frontal, mostrando cranio turricefalico e proptose ocular. B - Visao de perfil, evi-
denciando retrusao de ter¢o médio da face. C — Sindactilia parcial (dedos aderidos
exceto polegar) nas maos. D — Sindactilia nos pés.

Ao exame clinico, observou-se acrobraquicefalia (cranio turrifor-
me), sindactilia em maos e pés, acne facial, nariz desproporcional
(largura maior que comprimento associada a ponte nasal deprimi-
da sugerindo um aspecto de “nariz de papagaio”), labios em forma
trapezoidal, 1abio superior protruso, assimetria facial (terco médio
da face retraido), pseudoprognatismo mandibular, hipertelorismo,
proptose ocular, depressao das fissuras palpebrais laterais e orelhas
largas com implantacao baixa (Figura 1). Como sinais intraorais,
foram detectados: palato em arco bizantino (Figura 2A), mordida
aberta anterior, apinhamento dentdrio maxilar e giroversdes den-
tarias (anomalias de posi¢do dental), incisivos laterais com ponte
de esmalte destacada (anomalia de forma dental), desvio de linha
média, mordida cruzada posterior, maloclusdo dentdria classe III,
pseudomacroglossia, hiperplasias gengivais, sangramento gengival
e excesso de biofilme oral (Figura 2B) associada a severa deficién-
cia na escovagao dentaria pela falta de coordenagao motora manual.
Para estudo da mordida e de possiveis anomalias dentdrias, foram
confeccionados modelos de gesso das arcadas superior (Figura 2C)
e inferior. Ao exame radiografico, observou-se taurodontismo (ano-
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malia de forma dental, com raizes curtas e extensao da camara pul-
par nos dentes segundos molares: 17, 27, 37 e 47), mordida aberta
anterior, apinhamento dentario maxilar e alongamento do processo
estildide bilateral (Figura 3).

Figura 2 - Exame bucal, mostrando protrusao do labio superior e palato profun-
do. B — Apinhamento dentario maxilar, mordida aberta anterior e pseudomacro-
glossia. C — Modelo de gesso da arcada superior, evidenciando palato estreito em
“V” ou arco bizantino e rebordo alveolar assimétrico com multiplas anomalias
dentérias de posicao.

Para determinacao da qualidade de satide bucal, foi empregado o
Indice de Placa de O’Leary, com auxilio da solugao evidenciadora de
biofilme bucal Replak® (Dentsply, R], Brasil). A paciente apresentou
100% das faces dentarias coradas pelo violeta de genciana (Figura
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Figura 3 - Exames radiograficos orofaciais. A — Alongamento do processo estiloide
bilateral, mordida aberta anterior e taurodontismo nos dentes segundos molares:
17,27, 37 e 47. B — Detalhe: taurodontismo em dente molar (37). C — Apinhamento
dentario maxilar. D — Arco dentario inferior com aparéncia normal.

4A), tendo alto risco para céries e doenga periodontal. Em radiogra-
fia periapical foi confirmada carie profunda no dente molar 46 com
extensao para o tecido pulpar e evidéncia de uma lesao intradssea
sugestiva de um granuloma (Figura 4B).

Figura 4 - Presenca de biofilme oral e doencgas bucais associadas. A — Aspecto
clinico, com intenso acimulo de biofilme oral (faces dentarias violeta-azuladas
coradas por Replak®) que causou alteragdes gengivais locais (gengivite classica e
hiperplasias gengivais) na paciente. B — Radiografia intraoral, onde nota-se presen-
¢a de carie profunda no dente 46 e lesao intradssea radiotransparente de origem
endodontica (granuloma periapical, seta branca).
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A qualidade de vida da paciente foi avaliada empregando o tes-
te AUQE]I, indicado para criangas e adolescentes, com pontuagdes
variando de 0 a 78°. Este é um teste simples e rapido, onde um ques-
tionario contendo 26 perguntas ajuda a tracar a percepcao da crianca
sobre sua vida social (autoimagem e interagao com pais, familiares,
escola e amigos) através da selecao de um desenho infantil represen-
tando um estado de humor para cada resposta, seguida pela soma
de todos os pontos para achar o valor final: muito infeliz (0), infeliz
(1), feliz (2) ou muito feliz (3). As maiores frequéncias de respostas
apontaram para “muito infeliz” (n=9) e “feliz” (n=8), seguidas de
“muito feliz” (n=5) e “infeliz” (n=4). A pontuagao total foi de 35, o
que se traduz em uma baixa a moderada qualidade de vida.

O tratamento odontologico geral constou de: instrucao de higie-
ne oral com uso de escova dental elétrica Oral B Pro-Satide Power®
(Oral B, RJ, Brasil), raspagem supragengival de calculo dentario/
biofilme oral e aplicacao de fltior tdpico. Para o dente molar 46, foi
removido o tecido cariado e teve inicio o seu tratamento de canal,
com limpeza do tecido pulpar necrdtico, colocacao de medicagao
intracanal (paramonoclorofenol canforado) e realizada restauracao
provisoria (6xido de zinco e engenol). A paciente foi agendada para
a continuidade do seu tratamento odontologico apds a realizagao
da iminente cirurgia de separagao dos dedos das maos programada
pelo Sistema Unico de Satide (SUS), pela qual aguarda ha cerca de
dois anos.

DISCUSSAO

Segundo o DATASUS", ao comparar os anos de 2000 e
2010, houve aumento de 12% da populagao brasileira e queda
de 0,01% na morbidade hospitalar para tratamento de malfor-
macoes congénitas, deformidades e anomalias cromossomicas
(CID-10, Cap. XVII). O cadastro nacional nao especifica a inci-
déncia da Sindrome de Apert, porém um centro de referéncia
brasileiro aponta que seus portadores representam 0,06% do to-
tal de anomalias craniofaciais ja atendidos®. Além disso, houve
uma reducao significativa pela metade na realizacdo de trata-
mento cirtrgico para craniossinostose multipla ou sindrémica,
cranioplastia, reconstrucdo craniana ou craniofacial (de 3.328
em 2000 para 1.519 em 2010). No entanto, houve manutengao da
frequéncia de tratamento cirargico de sindactilia simples (dois
dedos), multipla ou complexa (com fusao dssea), da mao (por es-
pago interdigital) ou sindactilia cirargica dos dedos do pé (pro-
cedimento tipo Kelikian) (de 852 em 2000 para 805 em 2010)™.
O presente caso clinico aponta a dificuldade de tratamento nos
servigos de satde, refletindo em piora da funcionalidade e esté-
tica facial e digital. Acredita-se que o niimero reduzido de pro-
fissionais especializados, indisponibilidade de material e infra-
estrutura podem favorecer um atraso no planejamento cirtargico
desses pacientes. Isso chama a atengao dos gestores ptiblicos de
que as prerrogativas de universalidade, equidade e integralida-
de do SUS nao estao sendo devidamente alcancadas.

As manifestagOes orais encontradas mostram uma expressao
fenotipica mais sutil frente a literatura geral**’. Interessante-
mente, notou-se pela primeira vez taurodontismo em portadora
de Sindrome de Apert, assim ampliando os tipos de anomalias
dentdrias associadas a esta condicao patoldgica.

A baixa qualidade de vida demonstrada pelo método AUQEI
nesse relato ¢ oposta a um estudo realizado com oito pacientes
(adolescentes e adultos) no Brasil usando o protocolo WHO-
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QOL-100, onde a qualidade de vida mostrou-se satisfatoria®.
No entanto, a assisténcia deficiente a satide geral foi similar
em outro estudo nacional, onde a paciente nao realizou trata-
mento cirtrgico na infancia e apresentou prognostico desfavo-
ravel quanto ao aspecto craniofacial e a sindactilia®. A maioria
dos estudos apontam a importancia de uma assisténcia a satide
conduzida uma equipe multidisciplinar, envolvendo geneticis-
ta, médico, dentista, psicologo, fonoaudidlogo, fisioterapeuta e
terapeuta ocupacional'**®. A motricidade da crianga deve ser
estimulada, em particular a coordenacao manual que gera va-
rias deficiéncias em atividades de vida diaria, incluindo a hi-
giene bucal*’. O diagnostico precoce, através de um criterioso
acompanhamento ultrassonografico do desenvolvimento fetal
ou teste citogenético a partir do segundo trimestre de gestagao®
ou quando realizado dentro das primeiras semanas apds o par-
to? contribui valorosamente para um melhor prognoéstico dos
pacientes com Sindrome de Apert. Mais estudos longitudinais e
translacionais fazem-se necessarios para avaliar a evolugao cli-
nica desses pacientes’.
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ABSTRACT

This case report shows the diagnosis of a rare congenital pa-
thology: Apert syndrome. A 12-year-old female patient, mela-
noderm, presented in clinical and radiographic examinations:
acrobraquicephalia, syndactilia in hands and feet, facial acne,
unshapely nose, maxillary retrusion, pseudoprognatism, hyper-
telorism, ocular proptosis, depression of the lateral palpebral
fissures, trapezoid shaped appearance to the lips, upper lip pro-
trusion, pseudomacroglossia, anterior open bite, posterior cross-
bite, Byzantine-arch palate, multiple dental anomalies of position
(maxillary dental crowding and dental rotation) and shape (pro-
nounced enamel bridge in lateral incisors and taurodontism in

second molar teeth) and bilateral elongated styloid process. The
quality of oral health was unsatisfactory in the patient, with ex-
cessive oral biofilm, carie lesion, periodontal disease and endo-
dontic involvement. The AUQEI test showed that the child had a
low to moderate quality of life. This case highlight the importance
of an early diagnosis for more effective clinical and surgical inter-
ventions and the value of a multidisciplinary team in the conti-
nuous monitoring and improvement of quality of life in pediatric
patients with severe congenital abnormalities.

KEYWORDS: Apert Syndrome; Acrocephalosyndactylia; Con-
genital Abnormalities; Diagnosis, Oral; Quality of Life; Child He-
alth Services.
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