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RESUMO

A sindrome 49, XXXXY ¢ uma aneuploidia do cromossoma sexual, com trés
cromossomas X a mais, extremamente rara, que tem uma incidéncia de 1/85.000 a
1/100.000 nascimentos do sexo masculino, ndo existindo nenhum fator especifico que
seja responsavel pelo aparecimento do mesmo. A sua origem provém da falta de disjun¢ao
de cromossomas homologos (durante a primeira divisdo meidtica) ou de cromatideos
irmaos (durante a segunda divisdo meiotica) nas células germinativas maternas.

Os individuos com esta sindrome podem apresentar deficiéncia intelectual leve a
moderada, com dificuldades de aprendizagem, atrasos no desenvolvimento da linguagem
e por sua vez da fala. A insuficiéncia testicular ¢ notavel durante a adolescéncia,
anomalias neuroldgicas, musculo-esqueléticas, genitais, dentofaciais e imunologicas sao
bastante comuns. Também tendem a apresentar hipotonia muscular, sinostose
radiocubital, fenda palatina, anomalias da substiancia branca, infegdes respiratorias
recorrentes na primeira infancia e anomalias dentarias.

Tendo em conta a variedade das areas envolvidas neste quadro clinico, o sujeito
deve ser objeto de um acompanhamento multidisciplinar, por uma equipa de satide capaz
de responder as problematicas que possam surgir.

O objetivo deste estudo ¢ avaliar as alteragdes que um paciente com sindrome 49,
XXXXY pode ter a nivel dentério, investigando através da recolha de dados para depois
se poder apresentar as solugdes possiveis para a sua reabilitacdo, de forma a desenvolver,
manter e restaurar a capacidade funcional do aparelho estomatognatico. O plano de
tratamento foi baseado em literatura recente sobre as diversas areas de medicina dentaria

envolvidas.

Palavras-chave: 49, XXXXY, anomalias dentarias, sindrome, odontopedriatria especial
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ABSTRACT

Syndrome 49, XXXXY is an aneuploidy of the sex chromosome, with three extra X
chromosomes, extremely rare, which has an incidence of 1/85,000 to 1/100,000 male
births, there being no specific factor responsible for its appearance. Its origin comes from
the lack of disjunction of homologous chromosomes (during the first meiotic division) or
of sibling chromatids (during the second meiotic division) in maternal germ cells.

Individuals with this syndrome may have mild to moderate intellectual impairment,
with learning difficulties, delays in language development and in turn speech. Testicular
insufficiency is remarkable during adolescence, neurological, musculoskeletal, genital,
dentofacial and immunological abnormalities are quite common. They also tend to
present muscle hypotonia, radiocubital synostosis, cleft palate, white substance
anomalies, recurrent respiratory infections in early childhood and dental anomalies.

Considering the variety of areas involved in this clinical picture, the subject should be
subject to multidisciplinary follow-up by a health team capable of responding to any
problems that may arise.

The objective of this study is to evaluate the changes that a patient with syndrome 49,
XXXXY may have at the dental level, investigating through the collection of data in order
to then present the possible solutions for their rehabilitation, in order to develop, maintain
and restore the functional capacity of the stomatognathic apparatus. The treatment plan

has been based on recent literature on the various areas of dentistry involved.

Key-words: 49, XXXXY, dental anomalies, syndrome, special pediatric dentistry
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Introdugdo

I. INTRODUCAO

A sindrome 49, XXXXY foi descrita pela primeira vez em 1960 na literatura médica
por Fraccaro, apresentando-se como uma aneuploidia cromossomica com incidéncia de
aproximadamente 1 em 85.000 a 100.000 nascimentos de individuos do sexo masculino
(Etemadi et al., 2015; Patacchiola et al., 2012; Sprouse et al., 2013).

As pessoas geralmente tém 46 cromossomas em cada célula, dois dos quais sdo os
cromossomas sexuais. As mulheres tém dois cromossomas X (46, XX), ¢ os homens tém
um cromossoma X e um Y (46, XY). Individuos do sexo masculino com a sindrome 49,
XXXXY tém o cromossoma Y unico usual, contudo apresentam quatro cépias do
cromossoma X, fazendo um total de 49 cromossomos em cada célula (Charbonneau &
Healy, 2005). As anomalias dos cromossomas sexuais sdo as mais comuns, sendo
caracterizadas pela presenca de cromossomas X ou Y supranumerarios ou a auséncia de
um cromossoma X (Achtari et al., 2014; Iturralde et al., 2020).

A sindrome 49, XXXXY resulta da ndo disjun¢do dos cromossomas X durante as
fases I ou II da meiose (Collet et al., 2014; Gropman et al., 2010). Esta sindrome ¢ uma
variante muito mais complexa da sindrome de Klinefelter devido as suas particularidades,
tais como disfunc¢do nervosa central, anomalias congénitas e atrasos no desenvolvimento
e comprometimento cognitivo. As habilidades linguisticas e verbais estdo
significativamente prejudicadas, justificando a dispraxia do desenvolvimento
(Burgemeister et al., 2019; Dias, 2017; Etemadi et al., 2015; Gropman et al., 2010;
Gropman & Samango-Sprouse, 2013; Tartaglia et al., 2011). Foram registados no mundo
mais de cem casos desta sindrome com caracteristicas variaveis (Etemadi et al., 2015).

Tendo em conta a relevancia clinica do tema, considerou-se que seria pertinente a
apresentacdo de um caso clinico que surgiu na especialidade de Odontopediatria -
Terapéutica Especial na Clinica Universitaria Egas Moniz, em que se descreve a
abordagem multidisciplinar de um paciente do sexo masculino com a sindrome 49,
XXXXY. Este caso clinico mostrou-se desafiante pelo facto de o paciente apresentar
necessidades especiais e limitagdes na cooperacdo, o que pressupde da parte do médico
dentista uma atuacdo também especial. No entanto, o plano de tratamento pode sofrer
algumas alteragdes e adaptagdes resultantes do interesse do paciente ou outras.

O objetivo deste estudo ¢ avaliar e conhecer as alteracdes que um paciente com esta
sindrome pode ter a nivel dentario, de forma a poder apresentar as solugdes possiveis para

a sua reabilitagdo, desenvolvendo, mantendo e restaurando a capacidade funcional do
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aparelho estomatognatico. Esta reabilitacdo oral envolverd as areas de Ortodontia,
Cirurgia, Dentisteria e Reabilitagdo Oral.

Para a realizacdo deste trabalho foi feita uma pesquisa bibliografica, entre Janeiro de
2020 e Junho de 2020, recorrendo aos motores de pesquisa e bases de dados PubMed®,
SciELo, B-on e Science Direct e outras fontes secundarias. Foram introduzidas as
seguintes palavras-chave: “49, XXXXY”; “anomalias dentarias”; ‘“sindrome” e
“odontopedriatria especial”. Foram analisados os artigos escritos em portugués, inglés e
outros estudos baseados em evidéncias publicadas nos tltimos 20 anos (2000-2020). Os
critérios de selecdo foram o maior interesse e afinidade com o tema e a qualidade da
informacao fornecida, tendo sido dada prioridade aos artigos com data de publicacdo mais

recente.

2. Etiologia e diagnostico

Em relacdo a sua etiologia, a sindrome 49, XXXXY, ocorre devido a um erro aleatorio
na divisdo celular, chamado de ndo disjun¢do, nos 6vulos da mae. Durante a formacao
normal do 6vulo, os cromossomas separam-se € um Unico cromossoma X termina em
cada 6vulo. Se os cromossomas ndo se separarem corretamente durante a divisao celular,
um 6vulo pode reter todos os cromossomas X que normalmente seriam colocados em 4
6vulos separados durante a divisdo celular. Se um 6vulo com quatro cromossomas X for
fertilizado por um espermatozoide masculino normal, com um cromossoma Y, o évulo
fertilizado sera afetado (49, XXXXY Syndrome, s.d.).

A razdo subjacente para erros aleatdrios na divisdo celular ndo ¢ conhecida. No
entanto, ndo existe nenhum fator favoravel que possa levar a ocorréncia da sindrome 49,
XXXXY (49, XXXXY Syndrome,s.d.). A sindrome 49, XXXXY ndo ¢ transmitida
hereditariamente e ,curiosamente nao esta relacionada com a idade materna (Peet et al.,
1998; 49, XXXXY Syndrome,s.d.).

Esta alteracdo cromossomica afeta muitos aspetos do desenvolvimento, incluindo o
desenvolvimento sexual antes do nascimento e na puberdade (49, XXXXY Syndrome,s.d.).

O diagnostico ¢ geralmente pds-natal, através da associacdo de fatores como atraso
mental, deficiéncia de crescimento varidvel, dismorfia facial (hipertelorismo ocular,
fissuras palpebrais inclinadas para cima e ponte nasal plana) semelhante a sindrome de

Down, hipogenitalismo e outras malformagdes, especialmente envolvendo o coracdo e o
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esqueleto (Etemadi et al., 2015; Schluth et al., 2002). O caridtipo metafdsico permite a
confirmagdo de um diagnostico clinico (49, XXXXY Syndrome, s.d.).
O diagnostico pré-natal ¢ possivel por uma triagem de amniocentese para uma ampla

gama de condicdes (49, XXXXY Syndrome, s.d.).
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Figura 1. Caridtipo padrdo, bandas G, sindrome 49, XXXX (Adaptado de Collet et al., 2014).

3. Manifestagoes sistémicas da sindrome 49, XXXXY

A sindrome 49, XXXXY ¢ a variagdo cromossomica X e Y mais rara, € ¢
frequentemente caracterizada por disfungdo da linguagem expressiva e recetiva, baixo
tonus muscular e atraso intelectual (Samango-Sprouse et al., 2020).

Clinicamente estes pacientes apresentam atraso no desenvolvimento e
comprometimento cognitivo (Tabarki et al., 2012). A dispraxia do desenvolvimento ¢ um
dos principais contribuintes para deficits de linguagem e motores, que depois acabam por
se refletir nas pontuagdes de coeficiente de inteligéncia (QI) (Burgemeister et al., 2019).

O QI tem uma deterioragdo progressiva com a idade e varia entre 20 e 70 (49, XXXXY
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Syndrome, s.d.). Nos pontos fortes relativamente ao perfil cognitivo estdo incluidas as
habilidades cognitivas percetuais visuais e ndo-verbais (Burgemeister et al., 2019).

Pode ocorrer estrabismo ou miopia grave e progressiva, o que pode levar ao declinio
da visdo (49, XXXXY Syndrome, s.d.). Problemas comportamentais como timidez,
também podem tornar-se aparentes (49, XXXXY Syndrome, s.d.). Anomalias neurolégicas,
musculoesqueléticas, genitais, dentofaciais e imunologicas sdo comuns e tem sido
descrita uma maior incidéncia de malformacdes congénitas. Tende a haver o
aparecimento de hipotonia muscular, sinostose radioulnar, anomalias dentdrias,
clinodactilia do quinto dedo, infegdes respiratorias recorrentes na primeira infancia e
anomalias da substancia branca (Burgemeister et al., 2019). As alteracdes na substancia
branca podem representar uma caracteristica especifica em pacientes com variantes
graves da sindrome de Klinefelter, como a sindrome 49, XXXXY e a analise do cariétipo
deve ser considerada em pacientes com doenga inexplicada da substincia branca,
especialmente quando hd um atraso no desenvolvimento ou anormalidades genitais
presentes (Dias, 2017).

A insuficiéncia testicular, que leva a uma produgdo insuficiente de testosterona,
manifesta-se durante a adolescéncia, acabando por ser responsavel por haver uma
puberdade incompleta e serem inférteis (Burgemeister et al., 2019; 49, XXXXY Syndrome,
s.d.). O hipogonadismo ¢ grave, com micropénis, hipoplasia do escroto e criptorquidia. A
ginecomastia ¢ incomum (49, XXXXY Syndrome, s.d.).

Existem ainda outras caracteristicas que aparecem com frequéncia, entre elas cubito
valgo, pés chatos, clinodactilia do quinto dedo e frouxiddo articular. Podem ainda
aparecer alteragdes cardiacas congénitas (canal arterial), bem como alteracdes
esqueléticas (sinostose radiocubital, displasia epifisaria, coxa valga, cifoescoliose,
luxacdo do quadril e joelho), cerebrais (corpo caloso hipoplasico) e alteragdes renais
(hipoplasia renal). A hipotonia axial ¢ frequentemente observada em criangas (49, XXXXY

Syndrome, s.d.).
4. Manifestagdes Orais da Sindrome 49, XXXXY

A estrutura craniofacial destes pacientes tende a ser braquifacial. O dimorfismo facial
¢ notavel, podendo estes pacientes apresentar hipertelorismo, nariz grande e achatado
com curvatura nasal deprimida, fissuras palpebrais inclinadas para cima, epicanto,
prognatismo, orelhas dobradas e pescogo curto (Hou, 2004; 49, XXXXY Syndrome, s.d.;
Wei et al., 2019).
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Relativamente a saude oral, ¢ comum apresentarem atraso na erupcao, hipodontia,
taurodontismo, dentes com erupcdo ectopica, elevada incidéncia de carie, defeitos de
esmalte (hipoplasia do esmalte e amelogénese imperfeita), ma oclusdo, micrognatia
mandibular, palato alto, fenda palatina, uvula bifida, dentes cortantes em forma de pa e
defeitos de dentina ( Achtari et al., 2014; Burgemeister et al., 2019; Kirzioglu et al., 2016;
Lia et al., 2007). O taurodontismo estd associado ao excesso de cromossomas X e a
hipodontia est4 associada ao gene MSX1 (Kirzioglu et al., 2016).

Uma das caracteristicas da sindrome 49, XXXXY ¢ a possivel agenesia de dentes.
Este facto, em combinac¢do com o atraso mental que vai afetar severamente a higiene oral
dos pacientes, pode resultar numa perda dentaria precoce e extensa (Achtari et al., 2014).

As criangas com a sindrome 49,XXXXY podem apresentar particularidades dento-
oro-faciais que se ndo forem corrigidas por diagnostico atempado, podem interferir no
seu desenvolvimento psicoldgico, fisico e social (Pinto & Domingues, 2011).

A abordagem sistematizada destes problemas pode ajudar o pediatra e o médico de
clinica geral a destacar a importancia da interven¢do da Medicina Dentaria em geral e da
Odontopedriatria Especial em particular, como elemento integrado na equipa
multidisciplinar que deve acompanhar estes pacientes desde o nascimento até a vida
adulta (Pinto & Domingues, 2011).

O médico dentista precisa de ser bastante incisivo na motivagao para a higiene oral
destes individuos. Mas para além disso, ¢ importante que haja uma boa comunicagdo com
os pais e muita colaboragdo por parte dos mesmos para que se consiga evitar lesdes graves
na denti¢do, sendo assim fundamental que pacientes com esta sindrome tenham consultas
de Medicina Dentaria frequentes e regulares (Achtari et al., 2014; Burgemeister et al.,

2019).

5. Tratamento médico-dentario apropriado a pacientes com necessidades especiais

A saude oral ¢ essencial para o bem-estar individual e saide em geral e deve ser
abordada a nivel comportamental, ambiental e sociocultural de cada individuo. Uma
satde oral pouco cuidada pode ter efeitos econdomicos, sociais, comportamentais € na
qualidade de vida, alterando negativamente a autoestima e o bem-estar geral (Kapicius et
al., 2018; Pinto & Domingues, 2011).

Segundo a American Academy of Pediatric Dentistry (AAPD), individuos com

necessidades de cuidados de saude especiais definem-se como sendo aqueles que
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apresentam incapacidades no desenvolvimento mental, fisico, comportamental, sensorial,
emocional ou cognitivo, limitantes, que necessitam de controlo médico, intervencao de
servigos de satide e/ou utilizagdo de programas ou servigos especializados. A AAPD
defende que a condi¢do limitante pode ser adquirida ou de desenvolvimento e que pode
causar limitagdes nos cuidados pessoais ou na pratica de atividade cruciais no dia-a-dia.
Os cuidados de saude para criangas, jovens, ou adultos com necessidades especiais
exigem um conhecimento especializado, cuidados redobrados e atencdo, adaptacdo e
medidas de integracdo que vao para além das situacdes normais de rotina (Especiais &
Protocolo, 2012).

Os cuidados clinicamente necessarios sdo os servigos de diagndstico, prevengdo e
tratamento razoaveis e essenciais (incluindo suprimentos, aparelhos e dispositivos) e
cuidados de acompanhamento conforme determinado por profissionais de saude
qualificados no tratamento de qualquer condi¢do, doenca, lesdo ou malformagdo
congénita ou de desenvolvimento, para promover a saide, o crescimento € o
desenvolvimento ideais (Chaet, 2006; Oliveira & Giro, 2011;).

Nos cuidados clinicamente necessarios estdo incluidos todos os servigos de apoio a
saude que, do ponto de vista do médico dentista responsavel, sdo necessarios para um
bom acompanhamento da saiude oral tanto a nivel terapéutico como preventivo. Estes
servigos por vezes abrigam a sedacdo ou anestesia geral, sendo necessario a utilizacao de
instalagdes cirtrgicas. E importante ter em consideracdo a idade do paciente, o estado de
desenvolvimento e o bem-estar psicossocial, além do ambiente apropriado para responder
as necessidades do paciente e da familia ( Definition of Medically-Necessary Care, 2019)

A técnica de controlo da voz, a “Tell-Show-Do”, sedag@o consciente, a estabilizacao
assistida, a pré-medicacgdo sedativa ou uma combinagao destas técnicas sdo metodologias
que ajudam no controlo comportamental e que podem ser implementadas, de modo a
permitir em consultdrio o tratamento de alguns pacientes que de outra forma ndo seria
possivel, a ndo ser que fossem submetidos a tratamentos sob anestesia geral (Gaujac et
al., 2009; Pinto & Domingues, 2011). As técnicas de controlo de comportamento t€ém
como objetivo a cessacdo de comportamentos menos adequados por parte dos pacientes
para que, durante e no final da consulta, o resultado seja positivo (Palmira & Colce, 2019).

Os pais de pacientes portadores de deficiéncia podem ser transformados em elementos
de apoio durante a consulta de Odontopediatria Especial, o que leva a uma diminui¢do da
ansiedade tanto por parte dos pais como dos filhos. E de grande importancia compreender

que o médico dentista tem aptidao e autoridade para conduzir toda a terapéutica, apesar
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disso, os encarregados devem concordar e participar ativamente nas decisdes tomadas e,
principalmente, estar esclarecidos relativamente as técnicas de controlo de
comportamento (Simdes et al., 2016). Os pais devem compreender qual o procedimento
e qual a razdo da técnica indicada para o tratamento dentario dos seus filhos,
principalmente se o médico dentista utilizar técnicas de controlo de comportamento
farmacoldgicas ou restritivas, sendo recomendado nestes casos especificos a assinatura
de um consentimento informado por escrito ( Boka et al., 2014; Simdes et al., 2016).

Os pacientes especiais tém tendéncia a ter uma maior incidéncia de doengas orais,
devido a fraca higiene oral que tem como consequéncia elevados niveis de placa e por
sua vez gengivite (Especiais & Protocolo, 2012; Kancherla et al., 2013). A higiene oral
deve ser feita duas vezes por dia, no minimo, sendo uma delas obrigatoriamente antes de
deitar. A escovagem dos dentes deve ser feita com pasta de dentes fluoretada com uma
quantidade de fluor entre 1000 e 1500 ppm (mg/l) (Dire¢ao Geral da Saude (2005).
Circular Normativa n° 01/DSE. 18-01-2005. Programa Nacional de Promogdo da Saude
Oral. Administragoes Regionais de Saude e todos os Servigos Prestadores de Cuidados
de Saude, Lisboa, Portugal.). Devido a pouca destreza manual e muscular destes
pacientes, os encarregados de educagdo devem ser aconselhados a escovar os dentes
destas pessoas e a praticar o método de escovagem segundo as indicagdes do
odontopediatra (Barbara, 2012; Especiais & Protocolo, 2012).

As doengas orais podem ter um grande impacto na qualidade de vida dos individuos
com condi¢des médicas limitantes (Especiais & Protocolo, 2012)

O tratamento dentario ¢ clinicamente indispensavel para prevenir e eliminar doengas
orafaciais, infe¢des e algias, para restaurar a forma e a fun¢do da denticdo e para corrigir

a disfuncdo facial ( Definition of Medically-Necessary Care, 2019).
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II. DESCRICAO DO CASO CLINICO

O paciente N.L, do sexo masculino, tem 30 anos e apresenta uma anomalia
cromossoémica numérica dos gonossomas, denominada sindrome 49, XXXXY. O facto
de ter esta sindrome fez com que sofresse alteragdes a nivel dentario ao longo do seu
crescimento.

O N.L nasceu no Hospital D. Estefania, a 10 de abril de 1990, e segundo os pais “com
varios problemas de saide e foi durante muitos anos seguido em quase todas as
especialidades médicas. Teve varios episddios de urgéncia hospitalar e internamentos que
puseram em risco a sua vida, provocando muito sofrimento a ele e a sua familia. O facto
de ndo ter um desenvolvimento dito normal, significa que quase tudo o que ele consegue
fazer hoje foi conseguido a custa de muito trabalho dos pais e dos técnicos que o
ajudaram. Foi seguido pela estomatologia no ja referido hospital, tendo inclusive, quando
crianga, feito a extracdo de alguns dentes sob anestesia geral.

A Medicina Dentéria foi uma area que ficou adiada por receio dos pais em provocar-
lhe mais sofrimento. Apos a entrada da irma no curso de Medicina Dentaria e do seu
interesse pelos dentes do irmao, aos poucos foi convencendo os pais de que poderiam
fazer qualquer coisa pela sua saude oral.” (sic)

Foi fornecido pelos progenitores um relatério médico (ANEXO 1) de 21 de Dezembro
de 1998, que refere as alteracdes que ele apresenta enquadradas no conhecimento que
tinham desta sindrome. Segundo o relatério médico, o paciente foi visto em 1994 e
apresentava um atraso geral do desenvolvimento, altera¢des e atraso do articulado verbal,
otite seromucosa bilateral e comunicagdo interventricular. A endoscopia nasal mostrou
fenda palatina submucosa e uma tvula bifida. Em 1996, quando o paciente tinha seis
anos, foi submetido a uma intervengdo cirurgica para correcdo da fenda palatina
submucosa. O exame endocrinoldgico referiu “pénis de dimensdes normais, testiculos
muito inferiores ao tamanho normal”. O exame oftalmologico referiu “Esotropia do
ouvido externo, reflexos mantidos, hipermetropia com astigmatismo hipermetrdpico.
Embriotoxon posterior. Fundos oculares mantidos.”.

A radiografia do esqueleto realizado em 1996 referia “Aparente escoliose dorso-
lombar sinistro-convexa, sinostose radiocubital proximal dos antebracos associando-se a
discretas alteracdes morfoldgicas das superficies articulares do cubito. Comprimento dos

ossos longos no limite inferior da normalidade relativamente ao grupo etario,
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correspondendo a cerca de trés anos. Verificou-se igualmente uma diminui¢do mais
exuberante da falange média do 5° dedo. Idade dssea de aproximadamente trés anos para
seis anos de idade cronologica.”.

O paciente foi observado pelo Nucleo de Estomatologia Genética que referiu a
“existéncia de amelogénese imperfeita e necessidade de tratamento estomatologico.” E
pela consulta de Psicologia onde ficou confirmada a existéncia de atraso psiquico
importante.

O N.L apresenta um certo niimero de anomalias descritas no quadro clinico desta
sindrome, sendo uma delas as alteracdes a nivel da saude oral.

No que diz respeito a Medicina Dentéria, o paciente foi seguido até por volta dos 10
anos pela especialidade de Estomatologia do Hospital Dona Estefania, tendo feito
algumas intervengdes como extracdo de dentes e encerramento da fenda palatina
submucosa.

No dia 14/11/2018 o paciente compareceu a consulta de triagem da Clinica
Universitaria Egas Moniz, onde foi realizada a historia clinica detalhada, elaborado um
plano de tratamento e realizada uma ortopantomografia (Figura 2). O motivo da consulta
foi “pretende fazer uma avaliagdo para reabilitagdo oral e procura solugdo para ter uma
melhor mastigacao” (sic).

O tratamento segue uma abordagem multidisciplinar, onde estdo abrangidas algumas
areas da Medicina Dentaria como a Ortodontia, a Cirurgia, a Dentisteria e a Reabilitagdo
Oral. O facto de o paciente apresentar algumas necessidades e limitagdes na cooperagao,
pode fazer com que o plano de tratamento sofra algumas alteragdes durante o tratamento.

Seguidamente, descreve-se cronologicamente o caso.

1. Consulta de Triagem (14/11/2018)

Na primeira consulta de triagem foi feita uma histéria clinica detalhada, onde se
verificou que o paciente ndo apresenta assimetrias faciais e tem dimensdo vertical
diminuida. Em relagdo a historia pregressa o paciente apresenta uma anomalia
cromossoémica numérica dos gonossomas, denominada sindrome 49, XXXXY. O
paciente ¢ desdentado parcial superior e inferior — como se pode observar na FDI (Ficha
Dentaria Internacional) (Figura 3) e na ortopantomografia (Figura 2). No que diz respeito

a ortopantomografia, verifica-se a presenga de dois caninos inclusos na arcada superior.
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No exame intraoral conclui-se que o paciente tem uma ma higiene oral, hemorragia

gengival e algumas lesdes de cérie.

Figura 2. Ortopantomografia (2018)

18 17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27 28
)
LN
55 54 53 52 51 61 62 63 64 65
85 84 83 82 81 71 72 73 74 75
48 47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37 38

Figura 3. Ficha Dentéria Internacional
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2. Consulta de Medicina Dentaria Preventiva (16/11/2018)

O paciente compareceu, no dia 16/11/2018, a uma consulta de Medicina Dentéria
Preventiva (MDP) onde foi feita uma destartarizagdo dos quatro quadrantes com ponta
ultrassonica. Foi efetuado polimento com escova profildtica e pasta de polimento, e de
seguida a aplicagdo de moldeiras de flior. O objetivo principal desta consulta foi a

motivagdo para a higiene oral.

3. 1% Consulta de Dentisteria Operatoria (22/11/2018)

A Dentisteria Operatodria ¢ a area da Medicina Dentéria que consiste no tratamento e
reabilitacdo da estrutura dentdria. Esta especialidade centra-se na correcdo de
traumatismos, alteracdes provocadas por lesdes de carie, lesdes como erosdo, atri¢ao,
abfracdo e abrasdo e lesdo iatrogénica.

A primeira consulta de Dentisteria Operatdria teve por base o preenchimento do
indice CPO (Figura 4) ¢ a elaboragdo de um plano de tratamento com base na observagio
clinica e exames complementares de diagnéstico, ortopantomografia e trés bitewings
(Figura 5) aos pré-molares e molares de modo a verificar as lesdes interproximais. O
plano de tratamento proposto foi a restauragao a resina composta (RC) classe I vestibular
(V) e palatino (P) do dente 1.6, a restaurag¢do a RC classe V (P) do dente 1.1, restauragdo
a RC classe V (P) do dente 2.1, restauracdo a RC classe I oclusal (O) do dente 2.5,
restauracdo a RC classe I (O) do dente 2.7, restauracdo a RC classe I (O) do dente 3.4,
restauracdo a RC classe V (V) do dente 4.3 e, por fim, restauracdo a RC classe V mesio-

vestibular (MV) do dente 4.4.
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Figura 4. indice CPO

Figura 5. Bitewings (22/11/2018)

CcODIGO

0 — Intacto

1 - Cérie

2 — Restauragdo

3 — Restauragdo com carie
primdria

4 — Restauragdo com cdrie
secunddaria

5 — Dente definitivo
extraido por cérie

6 — Idem extraido por outro
motivo (acidente,
ortodontia, etc.)

7 — Extragdo indicada por
carie

8 — Ndo erupcionado
9 — Excluido (deciduo)

Nesta consulta também foi realizada uma telerradiografia em norma lateral (Figura 9-

pagina 30), bem como uma Cone-Bean Computed Tomography (CBCT) que se encontra

representada na Figura 6. A telerradiografia de perfil foi feita com intuito de examinar os

dentes em relacdo a maxila e avaliar todo o perfil da face e da cabega do paciente. Através

do CBCT foi possivel a visualizagdo pormenorizada da localizagdo e posi¢do dos caninos

inclusos superiores com intuito de estudar a viabilidade de cada um deles e a sua possivel
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extracdo ou tragcdo, e para observar e avaliar estruturas dentarias e dsseas, tais como o0s

buracos mentonianos.

Figura 6. CBCT (22/11/2018) A) Vista frontal; B) Vista lateral direita;
C) Vista lateral esquerda

4. 2% Consulta de Dentisteria Operatdria (28/03/2019)

Nesta consulta de dentisteria foi efetuado o primeiro tratamento restaurador.
Iniciamos os tratamentos com a restauracdo a RC classe I (VP) do dente 1.6. Primeiro
procedeu-se a anestesia local e escolha da cor do compodsito com auxilio da Escala

Vitapan® classical, selecionando a cor A3. Nao nos foi possivel efetuar isolamento
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absoluto do campo operatorio, pois o paciente ndo se conseguiu adaptar e o formato do
dente em questdo ndo permitiu a colocagdo do grampo. Assim e apds o isolamento
relativo, procedeu-se a remocao de todo o tecido cariado. Com a cavidade livre de carie,
passamos a restauragdo. Condicionou-se o dente com acido ortofosforico a 37% durante
20 segundos. De seguida, lavagem e secagem, colocacdo do sistema adesivo
(Scotchbond™ Universal) e esfregou-se por 20 segundos com o auxilio de um
microbrush, secou-se durante 5 segundos e fotopolimerizou-se 10 segundos (técnica de
selective enamel etching). Seguidamente, colocou-se compdsito Filtek Z250® até atingir
a anatomia ideal do dente, fotopolimerizando cada duas camadas de resina durante 20
segundos. Depois de terminada a restaura¢ao do dente, fez-se o polimento e avaliou-se a

oclusdo.

5. 1% Consulta de Ortodontia (10/07/2019)

A Ortodontia ¢ a area da Medicina Dentéria que se foca no diagnostico, prevencao e
tratamento dos posicionamentos dentarios desfavoraveis e corre¢do de problemas
dentofaciais.

Na primeira consulta na Po6s-Graduagdo de Especializagdio em Ortodontia, foi
efetuada uma historia clinica geral, familiar e dentdria detalhada, o exame extraoral,
intraoral e funcional do paciente, foram realizadas impressdes com alginato e registos
oclusais, e realizou-se ainda o registo fotografico extraoral e intraoral do paciente. Nesta
consulta ndo foi necessaria a realizacdo de novos exames radiograficos complementares
de diagnostico, porque o paciente ja tinha uma ortopantomografia (Figura 2 — pagina 23)
e uma telerradiografia (Figura 9 — pagina 30) em norma lateral previamente realizadas.

O paciente revelou ter um desenvolvimento tanto fisico/idade como psiquico/idade
imaturo, carater nervoso e constitui¢ao fisica obesa. No exame extraoral verificou-se que
0 paciente apresenta assimetria facial, formato facial ovoide, padrdo de crescimento
normal, nariz e narinas com tamanho normal, queda do ldbio superior protrusiva, dobra
mentolabial normal, queixo e mento normais, competéncia labial normal, ldbio superior

normal, e ldbio inferior normal e protruido (Figura 7).
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Figura 7. Fotografia extra oral A) Frontal em repouso; B) Frontal a sorrir; C) Latera direita em repouso;
D) Lateral direita a sorrir; E) Lateral esquerda em repouso; F) Lateral esquerda a sorrir (cedido pela Pos-
Graduagao de Especializacao em Ortodontia

Em relagdo ao exame intraoral o paciente apresentava uma ma higiene oral,
gengivite, lingua crenada, freio labial superior normal, freio lingual curto, arco palatino
largo, amigdalas normais, cor dos dentes normal, presen¢a de abfragao nos dentes 3.3, 4.3
e 4.4, facetas de desgaste oclusais nos dentes 2.1, 2.4, 3.4, 4.3, trespasse vertical e
horizontal diminuidos, arco maxilar simétrico e quadrado, arco mandibular simétrico e
ovoide, presenca de uma mordida cruzada estrutural anterior e de uma mordida cruzada
estrutural posterior lingual esquerda e uma Discrepancia Dento-Maxilar superior e

inferior positivas (Figura 8).

28



Descri¢do do caso clinico

Figura 8. Fotografia Intraoral. A) Frontal; B) Lateral direita; C) Latera esquerda; D) Maxilar
superior; E) Maxilar inferior; F) Oclusal maxilar superior; G) Oclusal maxilar inferior
(cedido pela Pos-Graduagao de Especializagdo em Ortodontia).
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Figura 9. Telerradiografia em norma lateral (22/11/2018)

Através da ortopantomografia (Figura 2 — pagina 23) e do exame intraoral foi possivel
verificar que o paciente apresentava: auséncia dos dentes 1.8, 1.2, 2.2, 2.6, 2.8, 3.5, 3.6,
3.7,3.8,4.5,4.6,4.7¢ 4,8, 1.2 ¢ 2.2; inclusdo dos dentes 1.3 e 2.3; recessdo gengival nos
dentes 3.3, 4.3 e 4.4. Os dentes presentes em boca eram pequenos € hd perda éssea
horizontal.

Quanto ao exame funcional o paciente tem auséncia de sons articulares alteracdes na
dic¢do, habito de roer canetas, roer a pele dos dedos e onicofagia, degluti¢do normal, e
respiracdo predominantemente nasal. Relativamente ao sorriso social, apresenta uma
exposicao incisiva superior normal com excesso de exposicdo gengival, um arco do

sorriso ndo consonante e corredores vestibulares aumentados

6. 2% Consulta de Ortodontia (30/07/2019)

Nesta consulta foi feita a apresentacdo do plano de tratamento ortoddontico e o

respetivo orcamento.
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Previamente, foi realizado o estudo ortodontico pela Poés-Graduagdo de
Especializagdo em Ortodontia, onde foram avaliados os dados obtidos na 1* consulta de
Ortodontia, na analise de modelos de gesso, no estudo cefalométrica (Figura 10 e Tabela
1) e na analise da estética facial. Foi assim possivel elaborar um diagnostico (Tabela 2),

uma lista de problemas (Tabela 3) e definir os objetivos de tratamento (Tabela 3).

Figura 10. Tragado Cefalométrico (cedido pela Pos-Graduacdo de Especializagdo em Ortodontia).
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Anilise Composta IUEM
Unid

Medida Ativo Desv. Média | Diferenga Classe
Relagoes Cranianas
Comprimento Anterior Cranio 52,5 (-)xxx 62,2 -9,7
Comprimento Posterior Cranio 36,8 (-)xxx 46,2 -9,4
Deflexdo Craniana 23,8 (-)x 27 -3,2
Relagdes Craniofaciais Sagitais
Profundidade Maxilar 90,9 N 90 0,9 Mesognata
SNA 86 N 82 4 Mesognata
Angulo Facial 86,9 (-)x 90 -3,1 Retrognata
SNB 83,7 N 80 3,7 Mesognata
Relagdo Maxilomandibulares Sagitais
Convexidade 3,5 X 0,2 3,3 Distal
ANB 2,3 N 2 0,3 Neutra
Wits Appraisal 9,6 XXX X 1 8,6 Distal
APDI 79,6 N 81 -1,4 Neutra
Relagdes Craniofaciais Verticais
Eixo Facial 88,8 N 90 -1,2 Mesodivergente
Angulo Plano Mandibular 40,1 XXX X 23 17,1 Hiperdivergente
SNa/GoGn 43 XX 32 11 Hiperdivergente
ODI 53,5 (-)xxx 74,5 -21 Hiperdivergente
Relagdo Maxilomandibular Vertical
Altura Facial Inferior 48,3 N 47 1,3 Mesodivergente
Rel. Estrutural Interna Mandibula
Arco Mandibular 27,2 N 30,5 -3,3 Mesodivergente
Relagdes Dentoesqueléticas
li-APo 7 XX 1 6 Protrusio
Angulo li-APo 26,8 X 22 4,8 Proinclinagdo
IMPA 83,3 (-)xx 90 -6,7 Retroinclinagdo
Ii- Plano oclusal funcional 0,1 N 1,3 -1,1 Normal
Is-APo 7,3 XX 3 4,3 Protrusao
Is-Plano palatino 103 (-)x 110 -7 Retroinclinagao
Angulo interincisivo 127,4 N 130 -2,6 Normal
6-PTV 22,1 N 21 1,1 Normoposi¢do

Tabela 1 — Analise Composta [UEM (cedido pela Pos-Graduagdo de Especializagdo em Ortodontia).
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Sagital Transversal Vertical
Esquelético Maxila: Prognata Endognatia: Ausente | Biotipo:
Mandibula: Prognata Hiperdivergente
Relaciio basal sagital: Distal Grau: Moderado
Dentario Trespasse horizontal: 0omm Endoalveolia: Trespasse Vertical:
Posic¢ao Is: Protrusao Ausente 0,6mm
Inclinagéo Is: Retroinclinagdo Mordida cruzada
Posicao Ii: Protrusdao anterior: entre os
Inclinagéo Ii: Retroinclinagdo dentes 21/31
Auséncia dos dentes 18, 12, 22,
26, 28, 35, 36, 37, 38, 45,46,47 ¢
48
13 e 23 inclusos
Macroestética | Perfil: convexo Proporcional Nao Proporcional
Posi¢ao Pog’: Protrusdo Desvio do Mento:
Projecao Ls: Protrusao direita
Inclinagéo Ls: Proinclinagdo
Projecéo Li: Protrusio
Miniestética Arco do sorriso: nio | Competéncia labial:
consonante normal
Corredores Exposicio Is sup
vestibulares: normais | (sorriso): >75%
Indice do Sorriso: 5,8
Microestética Proporcdes dentarias ant sup: Normais
Altura dos
contornos gengivais:
Normais
Outras Anamnese: Anomalia genética; Fenda palatina - fez cirurgia tinha 4/5 anos;
Consideracdes | onicofagia, habito de roer canetas e peles dos dedos;

lesdes de abfragdao/erosdao nos dentes 33, 34, 43 e 44,

Higiene Oral: ma
Satde Periodontal: gengivite
Motivacéo: entusiasmado

Tabela 2 — Resumo do Diagnostico (cedido pela Pos-Graduagdo de Especializagdo em Ortodontia).
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LISTA DE PROBLEMAS
1. Motivo da consulta: Dentes inclusos e
melhorar a qualidade de vida
Problemas médico/dentarios significativos:
Alteragdo genética;
Fenda palatina corrigida;
Onicofagia e habito de roer canetas e
peles dos dedos.
Estéticos:
Macroestética:

Perfil convexo;
Protrusao do Pogonio (Pog’);
Protrusdo do labio superior e inferior;
Proinclinagdo do labio superior (Ls);
Desvio do mento para a direita;
Desproporg¢ao vertical.
Miniestética:
Arco do sorriso ndo consonante.
4. Esqueléticos:

Sagital:
Prognatismo bimaxilar
Relagdo sagital basal distal.
Vertical:
Hiperdivergente.
5. Dentarios:

Sagital:
Is retroinclinag@o e protrusdo;
Ii retroinclinag@o e protrusao;
Auséncia dos dentes: 12, 18, 22, 26,
28, 35, 36, 37, 38, 45, 46, 47 ¢ 48;
13 e 23 inclusos;
Trespasse horizontal Omm.
Vertical:
Trespasse vertical 0,6mm;
Mordida cruzada anterior 21/31.
6. Lesdes de abfragdo/erosdo nos dentes 33, 34,

43 e 44

2.

OBJETIVOS DO TRATAMENTO

1. Objetivos médico/dentarios:
Melhorar a fungdo mastigatoria.

2. Estéticos:
—  Corrigir o arco do sorriso.
3. Dentarios:
Sagital:
Normoposigao dos Is;
Recuar os incisivos inferiores 1,5 a
2 mm;
Tragdo do dente 13;
Exodontia do dente 23;
Corrigir trespasse horizontal.
Vertical:
Corrigir trespasse vertical com
intrusdo molar;
Corrigir mordida cruzada anterior.
4. Reabilita¢do oral de dentes ausentes

Tabela 3 — Lista de Problemas ¢ Objetivos do Tratamento (cedido pela Pos-Graduagdo de Especializagao

em Ortodontia).

A complexidade do caso e as suas particularidades exigiam um plano de tratamento

interdisciplinar. Foi assim proposto o seguinte plano de tratamento, que posteriormente

teria de ser discutido por todas as areas envolvidas:

e Tratamento ortodontico integral;

Extragdo do dente 2.3;
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e Tracdo ortodontica do dente 1.3;
e Implantes a distal do 3.4 e 4.4 para serem utilizados como ancoragem e posterior
reabilitacdo protética;
e No 1° quadrante coloca¢do de um mini-implante (Mi) na crista zigomatica e de
um Mi em palatino para intrusdo do dente 1.6;
e No 2° quadrante colocagdo de um Mi em vestibular entre os dentes 2.4 e 2.5 para
mesializar do dente 2.7,
e Reabilitagdo protética 2° quadrante:
o Implante do 2.2 e implante entre 0 2.4 ¢ 2.5;
o Transformagdo do dente 2.4 em 2.3 por remodelacdo positiva;
e Reabilitagdo protética 1° quadrante:
o Transformagdo do dentel.3 em 1.2 por remodelag¢do negativa e do dente
1.4 em 1.3 por remodelacdo positiva;
e Reabilitagdo protética 3° e 4° quadrantes:
o Colocagao de um ou dois implantes em cada quadrante, se possivel

o Ou reabilitacdo com protese parcial removivel

7. 1% Consulta de Cirurgia (25/09/2019)

Ap6s a elaboracdo do plano de tratamento ortoddntico interdisciplinar, o paciente foi
encaminhado para a especialidade de Cirurgia, para ser avaliada a viabilidade de
colocacdo de dois implantes (3.5 e 4.5) com coroa provisoria. Foi também avaliada a
viabilidade de colocacdo de implantes nos maxilares superior e inferior.

A avaliagdo do CBCT (Figura 6 — pagina 26) permitiu verificar que era viavel a
colocagao de implantes no maxilar superior, mas relativamente ao maxilar inferior havia
muitas limitagdes devido a insuficiente altura do osso. A colocagdo de implantes na zona
do 3.5 e 4.5 seria um risco para o paciente, devido a possibilidade de lesdo do nervo
alveolar inferior. Ao atingir o nervo alveolar inferior poderia haver formagao de neuroma
ou perda segmentar do nervo.

Tendo em conta o resultado da avaliacdo feita, foi acordado com a equipa de
Ortodontia a colocacdo de um Mi no 3° e 4° quadrantes, para se obter ancoragem

ortodontica.
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8. 1% Consulta de Odontopediatria Especial (24/10/2019)

A Odontopediatria ¢ a area da Medicina Dentaria responséavel pela prestagao de
cuidados de saude oral a criancas, adolescentes e pacientes com necessidades especiais,
como ¢ o caso. Tem um papel essencialmente preventivo, tentando manter uma boa
saude oral dos pacientes.

O paciente foi encaminhado para a especialidade de Odontopediatria — Terapéutica
Especial, tendo em conta as suas caracteristicas achamos que seria o mais adequado.
Nesta consulta foi feito o plano de tratamento e depois a realizagdo de uma restauragao
classe V dos dentes 1.1 e 2.1.

Quanto as restauragdes classe V do dente 1.1 e 2.1, comegou por se administrar
anestesia infiltrativa com lidocaina a 2%, com vasoconstritor, seguida de isolamento
relativo. Ambas as restauracoes foram feitas com recurso ao sistema adesivo scotchbond
universal, utilizando a técnica selective enamel etching. O compésito utilizado foi o

Filtek Z250® B1 de acordo com a escala vita.

9. 3% Consulta de Ortodontia (20/01/2020)

Nesta consulta foi colocado o aparelho fixo inferior e iniciou-se o alinhamento e
nivelamento com arco NiTi .0,14in. O paciente foi bastante cooperante.

O registo fotografico intraoral feito no fim da consulta, como ilustra a Figura 11.

A)
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B) 0)

Figura 11. Fotografia Intraoral. A) frontal; B) lateral direita; C) latera esquerda;
D) oclusal maxilar inferior (cedido pela Pés-Graduacao de Especializagdo em
Ortodontia).

10. 4* Consulta de Ortodontia (04/02/2020)

Nesta consulta foram colocados os dois Mi. Comegou por se aplicar anestesia topica
e s0 depois foi administrada a anestesia infiltrativa com lidocaina a 2%, com
vasoconstritor. Assim procedeu-se a colocacdo de um Mi de 8mm no 3° quadrante e de
um Mi de 6mm no 4° quadrante. O arco foi mantido e colocou-se uma cadeia do dente
3.4 para o Mi e outra cadeia do dente 4.4 para o Mi, para iniciar a retragao.

No final da consulta fez-se registo fotografico (Figura 12).
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Figura 12. Fotografia Intraoral. A) frontal; B) lateral direita;
C) latera esquerda (cedido pela Pos-Graduagdo de
Especializagdo em Ortodontia).

11. 5% Consulta de Ortodontia (03/03/2020)

O Mi do 4° quadrante foi recolocado pois perdeu estabilidade e caiu. Nesta consulta
foi substituido o arco por um .0,16in NiTi e continuou-se a tragdo do dente 3.4 com uma
cadeia elastica ancorada no Mi.

O registo fotografico esta na Figura 13.
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A)

Figura 13. Fotografia Intraoral. A) frontal; B) lateral direita; C) lateral esquerda;
D) oclusal maxilar inferior (cedido pela Pés-Graduacao de Especializagdo em
Ortodontia).

12. 6* Consulta de Ortodontia (19/05/2020)

Nesta consulta houve continuagdo do alinhamento ¢ nivelamento inferior com o

mesmo arco e recolocacdo de Mi de 6mm no 4° quadrante. Recolagem dos brackets dos
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dentes 3.1 e 4.2. Cadeia do Mi do 3° quadrante ao 3.4 e cadeia do Mi do 4° quadrante ao
4.4. O registo fotografico esta nas Figura 14.

A)

Figura 14. Fotografia Intraoral. A) frontal; B) lateral direita; C) latera esquerda;
D) oclusal maxilar inferior (cedido pela Pés-Graduacao de Especializagdo em
Ortodontia).
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13.7* Consulta de Ortodontia (16/06/2020)

Recolagem dos brackets dos dentes 3.3 e 4.5. Substituicdo do arco por um arco
.016x022 NiTi e inicio do encerramento de espagos com cadeia elastica. Continuou-se a

retracdo ancorada nos Mi. O registo fotografico estd na Figura 15.

A)

Figura 15. Fotografia Intraoral. A) frontal; B) lateral direita; C) lateral esquerda;
D) oclusal maxilar inferior (cedido pela Pés-Graduacao de Especializagdo em
Ortodontia).
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14. 8 Consulta de Ortodontia (14/07/2020)

Continua¢ao do alinhamento e nivelamento inferior com o mesmo arco, €
continuagdo do encerramento dos espagos. O registo fotografico estd na Figura 16.
Foi programado a colocag@o do aparelho fixo superior na préoxima consulta, apos

extracdo do dente 2.3. e colagem do meio de tracao do dente 1.3.

A)

Figura 16. Fotografia Intraoral. A) frontal; B) lateral direita; C) latera esquerda;
D) oclusal maxilar inferior (cedido pela Pés-Graduacao de Especializagdo em
Ortodontia).
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15. 9% Consulta de Ortodontia (22/07/2020)

Esta consulta foi de Urgéncia, onde foi recolocado o Mi do 3° quadrante que
perdeu estabilidade e caiu.

O registo fotografico esta na Figura 17.

A)

Figura 17. Fotografia Intraoral. A) frontal; B) lateral direita; C) latera esquerda;
D) oclusal maxilar inferior; E) oclusal maxilar superior (cedido pela Pos-
Graduagao de Especializacao em Ortodontia).
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16. 10* Consulta de Ortodontia (09/09/2020)

Nao foi possivel colocar o aparelho superior, porque a consulta de cirurgia para o dia
17/07/2020 foi desmarcada. Na consulta de cirurgia seria feita a extragdo do canino
incluso (2.3) e a colocacdo de um botdo cirtirgico no canino incluso (1.3) para posterior
tracao.

O arco .016x.022in NiTi foi mantido e foi colocada uma retroligadura para evitar a
reabertura de espagos. O Mi do 4° quadrante perdeu a estabilidade e caiu.

O registo fotografico esta na Figura 18.

A)

Figura 18. Fotografia Intraoral. A) frontal; B) lateral direita; C) latera esquerda;
D) oclusal maxilar inferior; E) oclusal maxilar superior (cedido pela Pos-
Graduagao de Especializacao em Ortodontia).
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17. 2% Consulta de Cirurgia (23/09/2020)

Nesta consulta estava planeada a exodontia do canino incluso do 2° quadrante, mas

ndo ocorreu porque o paciente ndo pdde comparecer por motivos de saude.
18. Previsdo futura de tratamento

O paciente devera seguir o plano de tratamento definido, ou seja, extrair o canino
incluso (2.3) e colocar o botdo cirirgico no dente 1.3 para tragdo, dar continuidade ao
tratamento ortodontico integral, dar seguimento as consultas de Odontopediatria para
tratamento das lesdes de carie e reabilitacdo protética de todos os quadrantes.

E importante perceber que o resultado de um tratamento ndo depende s6 do médico

dentista, mas também da colaboragdo do paciente e, neste caso, dos pais também.
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III. DISCUSSAO

O paciente N.L com a sindrome 49, XXXXY apresenta um atraso no desenvolvimento
cognitivo e intelectual e fragilidades no aspeto motor inerentes a sua sindrome. A nivel
intraoral o paciente apresentava ma higiene oral, gengivite, lingua crenada, freio labial
superior normal, freio lingual curto, arco palatino largo, cor dos dentes normal, presenca
de abfracdo e facetas de desgaste em multiplos dentes, trespasse vertical e horizontal
diminuidos, arco maxilar simétrico e quadrado, arco mandibular simétrico e ovoide,
presenca de mordida cruzada estrutural anterior, mordida cruzada estrutural posterior
esquerda e discrepancia dento-maxilar (DDM) positiva bimaxilar.

O paciente tem auséncia de multiplos dentes por perda precoce e por agenesia e
inclusdo dos caninos do maxilar. Os dentes presentes em boca sdo microddnticos e ha
perda dssea horizontal. Quanto ao exame funcional o paciente tem alteracdes na dicgao,
auséncia de sons articulares, degluti¢do normal e respiragdo predominantemente nasal.
No que diz respeito a estética do sorriso, apresenta uma exposi¢ao incisiva superior
normal com excesso de exposicdo gengival, um arco do sorriso ndo consonante e
corredores vestibulares aumentados.

Segundo os autores Burgemeister et al.(2019) e Achtari et al.(2014), os individuos
com esta sindrome tendem a apresentar denticao tardia, agenesias, taurodontismo, dentes
com erupgdo ectopica, elevada incidéncia de carie, defeitos de esmalte (hipoplasia do
esmalte e amelogénese imperfeita), ma oclusdo, micrognatia mandibular, palato alto,
fenda palatina e uvula bifida (Achtari et al., 2014; Burgemeister et al., 2019).

Achtari et al(2014) defendem também que uma das caracteristicas principais da
sindrome 49, XXXXY ¢ a possivel auséncia de dentes, que juntamente com o atraso
mental, afeta severamente a higiene oral dos pacientes, podendo resultar numa perda
dentaria precoce e extensa (Achtari et al., 2014).

O plano de tratamento proposto para este paciente envolveu uma abordagem
interdisciplinar, onde estdo abrangidas algumas éareas da Medicina Dentaria como
Ortodontia, Cirurgia, Dentisteria e Reabilitagao Oral.

O plano de tratamento ideal seria o tratamento das lesdes de carie, a extracdo do 2.3
incluso, o tratamento ortodontico com a colocag@o de aparelho fixo superior e inferior, a
tracdo do canino incluso (1.3) e a reabilitacdo oral através da colocagdo de implantes nos

espagos edéntulos.
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No que diz respeito a Dentisteria, foram tratadas algumas caries e em todas elas
tivemos de optar pelo isolamento relativo ao invés do isolamento absoluto, porque o dique
causava um grande desconforto ao paciente.

A carie dentaria ¢ considerada uma doenga infeciosa multifatorial de elevada
prevaléncia que atinge uma grande percentagem da populagdo mundial. A carie dentaria
advém de microrganismos cariogénicos presentes na placa bacteriana que fermentam os
hidratos de carbono da dieta para depois produzir acido, o que faz com que haja perda de
minerais dos tecidos duros dos dentes e posterior destruicdo das estruturas dentérias (Gao
et al., 2016).

O isolamento absoluto ¢ o método de isolamento mais eficaz de protecdo para que as
restauragdes em resina composta tenham longevidade, controlando a humidade da
cavidade oral, saliva e evitando a contaminagdo da superficie dentdria com sangue,
facilitando a adesdo da resina composta ao dente (Benevides et al., 2019; Pagni, 2018).

Na especialidade de Ortodontia, o plano inicialmente proposto envolvia a colocagdo
de dois implantes, um a distal do 3.4 e outro a distal do 4.4 para ancoragem. No entanto,
esta parte do plano inicial ndo prosseguiu, devido a baixa altura do osso e a possibilidade
de atingir o nervo alveolar inferior.

Uma das complicagdes mais comuns e graves enfrentadas pelo médico dentista e pelo
paciente apos a coloca¢do de um implante na mandibula ¢ a lesdo do nervo alveolar
inferior (Abayev & Juodzbalys, 2015). Assim sendo, optou-se por utilizar dois mini-
implantes (Mi) por serem mais adequados a situagdo clinica do paciente.

Os Mi sdo utilizados como alternativa aos implantes para a ancoragem na pratica
ortodontica. Uma das principais vantagens dos Mi € o facto de apresentarem um tamanho
reduzido, diminuindo as possiveis limitagdes quanto a localizagdo de inser¢do (Chang &
Tseng, 2014). Os Mi sao utilizados como forma de ancoragem em diversos tipos de
movimentacgdo dentéaria (Junior et al., 2013).

Uma das complicagdes com que nos deparamos ao longo do tratamento relativamente
aos Mi foi a perda de estabilidade. A perda de um Mi pode estar associada a um aperto
excessivo aquando da inser¢dao do Mi, a uma infe¢do do local de implantagdo, a densidade
Ossea trabecular reduzida e a existéncia de osso cortical com espessura inferior a 0,5 mm
(Borges & Mucha, 2010).

A taxa de sucesso dos Mi estd dependente de algumas variaveis, tais como a taxa de
inflamacao, a taxa de lesdo bioldgica, a taxa de desconforto, o local e a técnica cirtirgica

de colocacdo do mesmo, o tipo de forga aplicada, o tipo e a quantidade de osso, o
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comprimento e o diametro do Mi, a idade e o sexo do paciente e os cuidados de higiene
oral (Lee et al., 2010). Outro fator de grande importancia para a eficicia de um Mi € a sua
estabilidade primaria, que se realiza logo apds a introdugao do dispositivo no osso (Dias
et al., 2010). A estabilidade primdria estd intimamente ligada a retencdo mecanica,
proporcionada pelo contacto entre a rosca do Mi e o osso cortical, ndo estando dependente
da taxa de osteointegracdo (Junior et al., 2013).

Neste caso, as possiveis causas de perda de estabilidade dos Mi podem ter sido
consequéncia da qualidade e quantidade de osso, e dos insuficientes cuidados de higiene
oral.

No ambito da Cirurgia, seguindo o plano de tratamento, o esperado seria a extracao
do dente 2.3, a colocacdo de um botdo cirargico no dente 1.3 para tragao e a colocagdo de
implantes na maxila e na mandibula para reabilitar os espagos edéntulos.

Relativamente a extracdo do canino incluso, foi algo que deixou os pais bastante
apreensivos, por ser considerada uma interven¢do invasiva para o paciente, tendo em
conta todas as suas caracteristicas. Colocaram-se vérias questdes fundamentais para a
realizacdo desta intervengdo cirurgica, tais como, qual seria a colaboragdo do paciente e
qual o tipo de anestesia a utilizar (anestesia local associada a sedagdo consciente ou a
anestesia geral).

A sedacdo consciente ¢ a abordagem medicamentosa que mais se utiliza em pacientes
com muita ansiedade ou com necessidades especiais. E um grau de depressio minima de
consciéncia e a sua técnica baseia-se na administracdo de oxigénio seguida de 6xido
nitroso, até alcangar o nivel de sedagdo ideal. Para além do o6xido nitroso, as
benzodiazepinas sdo também utilizadas como sedacdo consciente. Os principais efeitos
adversos desta técnica de sedag¢do sdo a degeneragdo da medula dssea, teratogénese e
nauseas (Ladewig et al., 2016).

A anestesia geral ¢ a indugdo de um estado de inconsciéncia seguida pela perda total
de reflexos de protecdo, incluindo a incapacidade de responder de forma adequada a
estimulos ou comandos verbais, e a incapacidade de manter as fung¢des respiratorias de
forma independente. Quando se opta por dar anestesia geral a um paciente com
necessidades especiais deve-se ter em atencdo todo o histéorico médico do paciente
(Ferreira et al., 2016).

Os caninos superiores sdo os segundos dentes inclusos mais frequentes, e apresentam
fungdes muito importantes na cavidade oral, tanto a nivel funcional como estético. Estes

sdo responsaveis pelo equilibrio oclusal, harmonia entre a zona anterior e posterior da
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arcada dentdria, sdo indispensaveis nos movimentos de lateralidade através da guia canina
e tém um papel ao nivel da funcdo mastigatoria (Alcantara et al., 2020; Machado et al.,
2020).

As principais causas da presenga de caninos inclusos no maxilar estdo diretamente
ligadas a duas teorias: teoria genética e teoria guia (Machado et al., 2020; Mendes, 2017).
A auséncia congénita ou anomalia dos incisivos laterais pode levar a inclusdo dos caninos,
pois sdo os incisivos laterais os dentes responsaveis por fornecer a guia eruptiva e, se
houver alguma alteragdo destes dentes a guia de erupcao fica danificada (Castro, 2017).

Segundo Becker et al. a explicacdo da teoria guia baseia-se em duas fases de
desenvolvimento. Na primeira fase, o canino ¢ desviado da sua posigdo fisioldgica em
direcdo palatina. Para além disso, em casos de agenesia congénita do incisivo lateral
maxilar hd um excesso de espaco ao nivel da base apical, sendo uma pré-condig¢@o para
que o canino abandone a sua posi¢do de desenvolvimento normal. Ao longo da segunda
fase, ocorrem movimentos de autocorre¢do, em que 0 canino se move para se posicionar
corretamente na arcada. Em pacientes com auséncia ou anomalia dos incisivos laterais
superiores pode haver um impedimento nestes movimentos corretivos (Sajnani, 2015).

A teoria genética defende que a inclusdo de um canino dificilmente acontece como
sintoma isolado, mas sim acompanhado de varios fatores genéticos que determinam uma
histéria familiar pregressa, anomalias como a agenesia e/ou hipoplasia do incisivo lateral
superior, agenesias de outros dentes e atrasos na erup¢ao (Sajnani, 2015).

No que diz respeito a estas duas teorias, ainda ha incertezas se um incisivo lateral
anormal pode ser considerado um fator causal para a inclusdo (teoria guia) ou se a
inclusdo ¢ resultado de um conjunto de fatores genéticos (teoria genética) (Sajnani, 2015).

Um dente incluso ¢ extraido quando ndo tem qualquer possibilidade de viabilidade.
Isto acontece em situacdes em que o prognostico de tracdo ¢ duvidoso, quando ¢
responsavel por reabsor¢des radiculares extensas de dentes adjacentes, para facilitar o
tratamento ortoddntico, para otimizar a satide periodontal e quando existe evidéncia
radiogréfica de formacgao de tumores ou quistos (Gaetti-Jardim et al., 2012).

Relativamente a este caso clinico, o canino 2.3 terd de ser extraido por ndo ter
qualquer viabilidade, pois a posi¢do que apresente leva a que prognoéstico de tracao seja
muito duvidoso e a sua presenca impede o movimento ortoddntico. Ja o dente 1.3, a sua
posicao ¢ favoravel para ser tracionado ortodonticamente.

Em relagdo a extragdo do canino incluso (2.3), existe a preocupagdo relativamente a

possibilidade da existéncia de uma comunicagdo oroantral.
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A comunicacdo oroantral ¢ um dos acidentes mais comuns apods extracao de uma pega
dentaria, onde ha uma conexdo aberta entre a cavidade oral e o seio maxilar (Bravo
Cordero et al., 2016) . E fundamental que seja tratada com maior brevidade para que nio
se desenvolva uma fistula oroantral, e o seu tratamento vai depender de fatores como a
localizagdo e tamanho da comunicacdo, e a infecdo do seio que vao determinar a
necessidade de procedimentos mais complexos como cirurgias endoscopicas endonasais
ou retalhos livres microvascularizados (Bravo Cordero et al., 2016; Hupp et al., 2013).

Como sabemos, o paciente apresenta algumas agenesias sendo por isso considerado
um desdentado parcial. O edentulismo parcial pode ser determinado pela auséncia de um
ou mais dentes naturais na cavidade oral.

Como primeira opg¢ao de reabilitagdo protética para os espagos edéntulos planeou-se
a colocagdo de implantes, que € possivel tanto na maxila como na mandibula. No entanto
ao nivel da regido posterior da mandibula, esta opgdo apresentava limitagcdes devido a
altura reduzida de osso alveolar e a baixa densidade 6ssea, ou seja, qualidade dssea
diminuida.

Apesar da evolugdo das técnicas utilizadas na Medicina Dentéria ao longo dos anos,
a perda dentdria continua a ser um problema comum. Os implantes dentarios sdo uma
alternativa segura e previsivel para tratamentos de reabilitagdo em pacientes edéntulos
(Shavit & Juodzbalys, 2014). Um dos principais fatores para o sucesso desta opcao de
tratamento ¢ a osteointegracdo, que se caracteriza pela deposi¢cdo de tecido 6sseo na
superficie de um implante (Neto & Bacelar, 2019). Quanto a possivel falha de
osteointegracdo do implante, esta pode estar relacionada com a inser¢ao de implantes em
locais com pequeno volume 6sseo, o didmetro dos implantes, habitos tabagicos, ma
higiene oral e inser¢do de implantes em qualidades 6sseas tipo III ou IV (Chrcanovic et
al., 2014). O osso tipo IV tem pouca altura de rebordo alveolar e baixa densidade dssea
(Neto & Bacelar, 2019).

Assim, neste paciente, podemos perceber a limitacdo existente relativamente a
reabilitacdo protética com implantes, na zona posterior da mandibula.

Uma possivel alternativa a colocacdo de implantes, caso necessario, seria a
reabilitacdo protética com protese parcial removivel (PPR). A PPR tem como objetivo e
vantagens repor a estética, a funcdo, o conforto e a fonética do paciente com perdas
dentarias (Al-Imam et al., 2016; Oliveira et al., 2020). A reabilitacdo com uma PPR, em

pacientes com necessidades especiais, pode ter algumas adversidades como a falta de
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retengdo, a inflamag¢ao da mucosa oral, dificuldades no ajuste e estética (Kapicius et al.,
2018).

Dois dos fatores fundamentais para o sucesso de utilizagdo de uma PPR e conservacao
da satide dos tecidos sdo a higiene oral do paciente e a higieniza¢do da prétese (Lima
Bastos et al., 2015). Sendo o paciente portador de uma deficiéncia ¢ importante explicar
aos pais que devem garantir uma boa higiene tanto da cavidade oral como da protese.

E fundamental nio esquecer que se trata de um individuo com necessidade especiais
e, tendo em conta todas as caracteristicas associadas a sua sindrome, ¢ um paciente que
requer uma abordagem médica multidisciplinar, onde o papel dos profissionais de satde
no diagndstico, tratamento e follow-up, a médio e longo prazo, ¢ fundamental e crucial
para um bom prognostico. Neste caso, o médico dentista deve valorizar principalmente o
papel da Medicina Dentaria na melhoria de qualidade de vida deste paciente.

Quanto ao progndstico do caso clinico deste paciente, prevé-se que seja favoravel e
que o paciente consiga melhorar a sua capacidade funcional e mastigatoria, mesmo que o
plano de tratamento possa sofrer algumas alteracdes e adaptacdes resultantes das
necessidades especiais do paciente.

Relativamente as expectativas dos pais, foi recolhido o seguinte testemunho:

“Somos os pais do N.L. O nosso filho teve que lutar muito para viver, crescer e
desenvolver, tornar-se autonomo, ... essas sempre foram as nossas maiores
preocupagoes. Sempre foi seguido num hospital, onde existem todas as especialidades e
meios para o socorrer em caso de necessidade. Isto sempre nos acalmou. Também passou
pela estomatologia, fez, de uma so vez, extragoes de dois ou trés dentes com anestesia
geral, numa cirurgia em que outras dreas médicas intervieram. No passado todas as
possibilidades de interveng¢do foram sendo adiadas entre outros motivos devido as
caracteristicas da denticdo, robustez/estrutura ossea dos maxilares do Nuno André e a
baixa expectativa de colaboragdo do mesmo.

Fomos encorajados pela nossa filha, estudante de Medicina Dentdria, a iniciar esta
experiéncia na Egas Moniz. Foi falando aos poucos nas melhorias que ele poderia fazer
e outras possibilidades que poderiam surgir. Quando o nosso filho comegou a ir as
consultas ficamos preocupados, com medo que lhe causassem dor ou que ele ndo
colaborasse. Achdavamos que ndo ia resultar. Por termos tdo fracas expectativas
relativamente as consultas, podemos dizer que qualquer avango no tratamento da boca
do Nuno, foi uma conquista. As fracas expectativas estavam relacionadas com o facto de

acreditarmos que qualquer ato teria que ser feito com anestesia geral. Antes de cada
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consulta ficavamos com o ‘“‘coragdo na mdo” e no final aliviados e felizes com os
resultados e com a tranquilidade que ele mostrava. Confiou na irmd e quis colaborar.
Confiou na equipa que tem estado a tratar dele e que ira continuar. Os primeiros passos
foram dados e talvez os mais importantes que sdo a constru¢do de uma relagdo de
confianga com N.L e com os pais. Construida a confianga, é neste momento nossa
expectativa que o nosso filho com os tratamentos a que vem sendo submetido na Clinica
Dentaria Egas Moniz, possa aos 30 anos de idade, finalmente, ter uma denti¢do que lhe
permita uma mastigacdo melhor e mais confortavel, melhorando a sua saude e
consequentemente a sua qualidade de vida, sempre associado ao inequivoco aumento da
autoestima pela consequente melhoria em termos estéticos. Queremos que a melhor
solugdo seja encontrada, sempre com a preocupagdo maior de ndo submeter ao N.L

tratamentos que sejam dolorosos, evasivos e de dificil recuperacdo.”.
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IV.CONCLUSAO

Tendo em conta as diversas manifestacdes sistémicas e orais presentes na sindrome
49, XXXXY, ¢ fundamental que estes pacientes sejam assistidos de forma continua por
uma equipa de satde multidisciplinar, tendo em consideragdo a satide oral.

E importante compreender que pacientes com necessidade especiais precisam de
cuidados especiais pelas dificuldades caracteristicas da sua condi¢do. A existéncia de
limitacdes emocionais, como a ansiedade e intolerdncia a tratamentos dentarios, e
limitagdes intelectuais, como a dificuldade na comunicacao, sdo fatores que vao dificultar
bastante as consultas de Medicina Dentaria, em particular de Odontopediatria -
Terapéutica Especial, e a relagdo médico dentista e paciente.

O médico dentista deve adquirir experiéncia e formacao na area da Odontopediatria
para pacientes com necessidade especiais, para assim conseguir ter uma melhor
capacidade de agdo perante determinadas situacdes.

Neste tipo de pacientes ¢ essencial que seja efetuada uma historia clinica detalhada, o
que vai facilitar a realizagdo de um bom plano de tratamento, as condigdes necessarias
para o mesmo, tais como preparagdo de material que proporcione a limitacdo dos
movimentos ou sedagdo consciente, € a sua execugao.

Ao longo das consultas deve-se ir estabelecendo uma relagdo de confianga e
paciéncia, o que vai ajudar bastante na cooperacdo do paciente. Devemos também
explicar e integrar o paciente em todas as intervengdes que vao sendo feitas durante a
consulta.

Para além da relacdo de confianga estabelecida com o paciente, ¢ fundamental que
seja estabelecida uma comunicagao efetiva e disciplinada com os encarregados para que
tenham em aten¢ao as rotinas diarias de higiene oral.

Este caso clinico foi complexo, mas ao mesmo tempo desafiante e gratificante,
contribuindo para uma soélida aprendizagem acerca do Sindrome 49, XXXXY e das

intervengdes que foram sendo efetuadas na pratica clinica.
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Anexo 1- Relatorio Médico

Lisboa, 21 de Dezembro de 1998

Prezada Colega

A Sr%. D. Olivia Conceigéo Meio Silva Lopes, nascida a 03/12/64, foi
observada pela 12 vez neste Servigo em Abril de ‘96, por estando gravida (D.U.M. Janeiro
de 95 ?) ter tido numa 12 gravidew, em ‘90, uma crianca do sexo masculino, o Nuno
André, portador de fenda palatina, CIV e sinostose parcial radio-cubital dta.

De notar que ja em 11/04/35 a Colega Dr®. Graga Moura da Consulta de
Cirurgia deste Hospital tinha pedido uma Consulta que foi marcada para o dia 22/08/95
pelas 12h.30m, tendo faltado a essa Consulta.

Foi s6, portanto, aquando da 22 gravidez do “propositus’, em ‘96, que
tivemos oportunidade de observar pela 1 @ vez o Nuno André.

Trata-se de um casal aparentemente sauddvel e ndo consanguineo.

A data da 1* Consulta (17/04(96) o Nuno André ja tinha sido objecto de
estudo no Servige de Neurolngia Pedidtrica deste Hospital no sentide de despisiar
patoicgia muscuiar, tendo sido realizada bidpsia muscular e ‘ambém foi cbservado na
Consulta de Genética do Hospital de Egas Moniz n&o tendo side posto um diagndstico.

Até & data da nossa Consulta ndo havia diagnéstico etiolégico para a
situagdo atras referida.

Foi realizado o inquérito genealdgico que se mostrou algo incompleto,
sobretudo da parte da familia materna do Nuno André, nao tendo sido possivel detectar
qualquer situag@o que possa ser considerada de transmissdo hereditéria.

A gravidez da D. Olivia Conceigdo era uma G-ll, P-I havendo a referir a data
da nossa Consulta a anotagdo do seu Médico Assistente de que teria havido ameaga de
aborto desde 29/03 do referido ano.

Pareceu-nos pois da méaxima urgéncia encontrar uma etiologia para a
siluag@o que afectava o Nuno André, pelo que foram-lhie realizados varios exames ¢
Consultas, estas realizadas pelo Grupo de Apcio Pluridisciplinar ao Servigo.

Estando o “propositus” gravida e ndo tendo em nosso poder nnhuma
ecografia de datacdo foi efectuado esta em Abril de ‘96 que refere :"D.C.C.-16 mm,
batimentos cardiacos presentes. liquido amnictico normal. Gestacdo corespondente a 7
semanas e 6 dias.” (sic)

Em 22/04/96 efectuou uma 2?2 ecografia que refere :"D.C.C.- 42 mm,
trofoblasto envolvente, batimentos cardiacos presentes, liquido amnidtico normal.

Gestagdo de 10 semanas e 5 dias.” (sic)

Consulta de Conselho Genético - de 22 a 62 feira das 09:00 as 16:00 Horas 2
Secretariado: das 09:00 as 13:00 e das 14:00 as 16:00

Hospital de Dona Estefania

Rua Jacinta Marto - 1150 Lisboa - Telefone - 3126674 - Fax -(00-351-1)3126869



o -

Em 20/05/96 efectuou uma ecografia morfoldgica que refere "Feto - 1,
D.B.P. - 29 mm, P.C. 107 mm(P50), femur - 16 mm. P.A. - 80 mm (P25), placenta
posterior com descolamento de membrana na parede anterior, liquide amnidtico normal,
sem malformacdes aparentes para a idade gestacional. Cord&o umbilical com 3 vasos.
Idade gestacional pelos ultrassons - 14 semanas e 5 dias. (sic)

Em 21/06/96 realiza nova ecografia que refere "feto - 1, posigéo fetal-
cefélica, P.C. 159mm (P25-50), femur - 33 mm, P.A. - 142 mm (P50), placenta posterior e
fundica. Coragéo com 4 cavidades. Coluna, rins, bexiga, estomago, diafragma e membros
superiores e inferiores aparentemente normais. ldade gestacional pelos ultrassons de 19
semanas.” (sic)

Em 11/07/96 realizou uma ecocardiaca fetal que concluiu por :"exame
normal” (sic).

Em 12/07/96 efectuou nova ecografia que refere :"Posicao fetal - cefélica,
P.C.-194 (P50), femur - 38 mm (P50), P.A. - 164 mm (P25-50), movimentos fetais &
cardiacos presentes, placenta - posterior fundica, liquido amnidtico - normal. Sem
aparentes malformagdes. Idade gestacional pelos ultrassons de 22 semanas.” (sic)

Em 24/06/96 tivemos o resultado do cariotipo do Nuno André que mostrava
uma anomalia dos gonossomas tipo variagéo dum Klinefelter - 49 XXXXY.

Nesta data em que obtivemos o resultado deste cariotipo era tarde para
oferecer aoc casai uma amnioceltese gara L.P.N. cromossomico (N&s esguecer gue
nessa época a data limite para uma I.M.G. se situava nas 16 semanas de gestagao), pelo
que optamos, por uma questdo psicologica, pela realizagdo dum cariotipo ao casal que,
em principio, pensavamos que fosse normal. Este reultado foi-nos presente a 20/08/96
que confirmou tratar-se de cariotipos aparentemente normais, um do sexo masculino -
46,XY,16gh+, 0 outro do sexo feminino - 46,XX. Esta anotagao no marido de 16gh+ & téo
somente a existéncia de um polimorfisme a nivel do brago longo do cromossoma 16, sem
significado ¢linico. '

Igualmente obtivemos fotocdpia das ecografias realizadas no decurso da
gravidez do Nuno André, tendo constactado que na 1? ecografia posterior as 21 semanas
(gravidez de 36 semanas) o feto se encontrava ja no P5 e que uma semana depois nao
s6 se mantinha no mesmo P5 como o liguido amnidtico era escasso e as biometrias
indicavam estarmos em presencga de um ACIU.

A data do nascimento o R.N. pesava - 1760 gr para um parto de termo e 0
Apgar teria sidode 2 a0 1" e de 5 aos 5.

Esta crianga, o Nuno André, foi observado na nossa Consulta tndo sido
realizado um dossier malformativo, RX do esqueleto, Consulta de Oftalmologia, bem
como de Endocrinologia e Psicologia.

O exame oftalmoldgico refere :"Esotropia do O.E., reflexos mantidos,
hipermetropia com astigmatismo hipermetropico. Embriotoxon posterior. Fundos oculares
mantidos.”
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Como nos tivessem referido que o Nuno André teria sido seguido na
Consulta de ORL deste Hospital pedimos informagdes, que nos referem que a crianga
fora seguida desde Dezembro de ‘91 por otites de repeticao.

Em ‘94 foi observado pelo Colega Dr. Vitor Neto que para além dum atraso
geral do desenvolvimento apresentava alteragdes e atraso do articulado verbal e otite
seromucosa bilateral. Os testes audiométricos confirmam a clinica (surdez de
transmissdo bilateral). A endoscopia nasal mostra fenda palatina sub-mucosa € uma
uvula bifida nao apresentava outras malformag6es na endoscopia.

Teria sido submetido a cirurgia para a fenda palatina a 01/02/96.

O exame endocrinoidgico refere nénis de dimensdes nomais, testiculos
muito inferiores ao tamanho normal, mas nas bolsas. As analises endocrinologicas entao
realizadas referem :"LH-2,3 miU/ml (normal < 6), FSH - 39,4 miU/ml (0-20), Testosterona
total - 4,0 ng/dl (270-1070), Testosterona livre - 0,1 pg/dl (11-41), SHBG - 74,9 mg/ (11-
71).

0O RX do esqueleto realizado a 06/05/96 (com 6 anos ) refere "Aparente
escoliose doso-lombar sinistro-convexa, sinostose radio-cubital proximal dos ante-bragos
associando-se a discretas alterages morfologicas das superficies articulares do cubito.
Comprimento dos 0ssos longos no limite inferior da normalidade relativamente ao grupo
stario, corresponidenie a ceica de 3 ar.as. Vorifica-ea iguarmente um ancurtamenta mais
exuberante da falange média do 5° dedo. Idade 4ssea de aproximadamente 3 &nos para
6 anos de idade conoldgica.”.

O Nuno André foi observado no Servigo pelo Nucleo de Estomatologia
Genética que refere a” existéncia de amelogenese imperfeita e necessidade de
tratamento estomatoldgico.”.

Igualmente foi observado na Consulta de Psicologia que confirma a
existéncia de atraso psiguico importante estando a ser seguida pela Dr®. Isabel Portugal.

Em conclusao :

O resultado do cariotipo realizade ao Nuno André indica tratar-se duma
anomaliz cromossémica numérica dos gonossemas - 49 XXXXY.

Este Sindrome que foi descrito pela 1% vez em 1660 por Fraccaro
corresponde a um fenotipo relativamente bem individualizado.

Em 1970 Shapiro refere mais di 60 casos ja publicados.

A frequéncia deste Sindrome ainda nao & completamente conhecida mas
parece ser muito mais elevado nos homens do que nas mulheres 49, XXXXX.

As idades parentais medias seriam de 26,5 anos para as maes e de 30
anos para os pais.

0O peso médio a nascenga seria de 2600 gr.

O fenotipo destas criangas ¢ mais caracteristico do que nas meninas -

49, XXXXX.
il
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Ha autores que referem que ha como que uns tragos de semelhanga com os
de uma Trisomia 21.

Outros referem que a face € oval, com hipertelorismo importante e com uma
ligeira obliquidade para cima e para fora das fendas palpebrais, estas s&o grandes e
existe um epicantus superior. Raiz do nariz apagada mas larga com narinas em
antevers&o, boca grande. Por vezes pode haver prognatia e os pavilhdes auriculares sio
grandes e mal orlados. O pescogo & curto e ha malformagdes minor da coluna. A nivel
dos membros existem anomalias muito evecadoras deste Sindrome, como uma sinostose
radio-cubital o que vai limitar os movimentos de flexdo do cotovelo e a supinagao. A
anomalia mais frequente a nivel dos membros inferiores é uma coxa valga. Existe
hipogonadismo embora de expressdo variavel. O pénis e o escroto sdo pequenos. Os
testiculos sao pequenos e por vezes ectdpicos. Uma bidpsia do testiculo mostrara atrofia
dos tubos seminiferos e ha ausencia de células de Leydig. A idade dssea &, em geral,
menor do que a idade real. O atraso mental é profundo e existe em todos os casos
descritos e o coeficiente intelectual varia entre valores de 20 a 50. A evolugdo das
pessoas atingidas com este Sindrome & fungdo da importancia da debilidade, Embora,
em geral, o cariotipo seja homogeneo - 49, XXXXY mosaicos diversos podem existir em
cerca de 15% dos casos.

O uno Andiré apresentd como se pode ver Um certo nlinero de anomalias
descritas no quadro deste Sindrome, sendo a mais importante o atraso psiquico .

De notar que em 20/10/97 ja tinha este Servico, por intermédio do Dr.
Manuel Marques emitido um relatério dirigido aos pais do “propositus” onde eram feitas
algumas consideragbes acerca do Sindrome em causa.

Assim sendo pensamos que esta crianga, cuja situagcdo clinica foi
completamente esclarecida neste Servico, deve agora ser seguida no seu apoio
pluridisciplinar pelo Pedidtrico ou pelo seu Médico de Familia, que a enviara aos
Especialistas cuja Consulta se mostre necesséria no decurso da evolugdo do seu
desenvolvimento futuro.

Com os nossos melhores cumprimentos.



