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RESUMO

O desenvolvimento da ocluséo e do complexo bucomaxilofacial rela-
ciona-se com o desenvolvimento embrionario. As malformagées con-
génitas da cabega e do pescogo originam-se durante a transformacéo
do aparelho branquial. Devido ao complexo desenvolvimento da face
e do palato, as malformagdes congénitas sdo comuns. A sua etiologia
divide-se em fatores genéticos e ambientais. Deformidades congéni-
tas podem ser causadas pela atuagéo conjunta desses fatores (he-
ranga multifatorial). Alteragbes de origem genética afetam diferentes
estruturas craniofaciais. E imprescindivel reconhecé-las no complexo
bucomaxilofacial, para se estabelecer um tratamento mais apropria-
do ao paciente. A revisdo das sindromes de malformagdes congéni-
tas ressalta aspectos clinicos, incidéncia, progndstico e tratamento,
proporcionando informagdes sobre suas manifestagdes no complexo
craniofacial, especialmente as que envolvem a cavidade bucal.
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INTRODUGAO

O desenvolvimento correto da
oclusdo e do complexo
bucomaxilofacial esta intimamen-
te ligado ao desenvolvimento em-
brionario. Durante a quarta e a
quinta semanas de desenvolvi-
mento intra-uterino, a faringe primi-
tiva liga-se lateralmente por arcos
branquiais ou faringeos em forma
de barras.

A maioria das malformagées
congénitas da cabega e do pesco-
¢o tem origem durante o desenvol-
vimento do aparelho branquial.
Devido a complexidade da forma-
¢ao da face e do palato, ndo sdo
raras as malformacdes congénitas
dessas partes.

Essas malformagbes sao con-
seqiéncia do desenvolvimento
defeituoso das células da crista
neural, que originam os primérdios
dos tecidos esqueléticos e conjun-
tivo da face. Essas células podem
ser deficientes em numero, ndo
completar sua migracdo para a
face ou falhar em sua capacidade
indutora.

A malformagédo congénita é
uma anormalidade estrutural de
qualquer tipo que esta presente ao
nascimento, podendo ser micro ou
macroscopica e localizar-se na
superficie ou no interior do corpo.

Freqlientemente, as causas
das anomalias congénitas sao di-
vididas em fatores genéticos,
como as anormalidades cromos-
sbmicas, e fatores ambientais,
como aquelas produzidas pelas
drogas. Muitas anomalias congé-
nitas comuns sdo causadas por
fatores genéticos e ambientais
atuando conjuntamente, denomi-
nando-se anomalias de herancga
multifatorial.

As malformagdes congénitas
causadas por fatores genéticos
podem ser simples ou multiplas,

caracterizando as sindromes. As
anomalias congénitas mais co-
muns resultam de uma intera¢édo
complexa entre fatores
ambientais e genéticos.

Ja as sindromes representam
alteragées com fenotipos diferen-
tes resultantes de um grande nu-
mero de anomalias que envolvem
as estruturas bucomaxilofaciais.
Desenvolvem-se a partir de aber-
ragbes cromossomicas numeri-
cas ou estruturais. As aberragoes
cromossémicas numéricas geral-
mente resultam de uma nao-
disjuncgao, um erro na diviséo ce-
lular em que os cromossomos
pareados ou cromatides irméas
ndo se separam na meiose.
Como resultado, o par de
cromossomos ou cromatides
passa para apenas uma célula-
filha enquanto a outra nada rece-
be.

As aberragdes estruturais resul-
tam de quebras cromossomicas
seguidas de reconstituicdo em uma
combinagao anormal. O tipo de
anormalidade resultante depende do
que acontece com as partes
quebradas. As duas Unicas
aberracbes cromossOmicas estrutu-
rais que podem ser transmitidas por
heranca genética sdo os rearranjos
estruturais do tipo inversdao e
translocacéo.

Em algum momento, as doencas
genéticas podem afetar o individuo.
Algumas apresentam maior
importancia do que outras, dependen-
do do periodo inicial da doenca, do
grau de inconstancia fisicae mental e
do numero de individuos afetados.

Muitas das anomalias que afetam
as estruturas craniofaciais séo de
etiologia genética. Assim sendo, &
imprescindivel reconhecer as
sindromes que provocam alteragoes
no complexo craniofacial e
bucomaxilofacial, para que esses
fatores possam ser identificados
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como responsaveis pelas desor-
dens craniofaciais e, se possivel,
estabelecer um tratamento ade-
quado ao paciente.

Toda anomalia anatémica re-
presenta um erro congénito da
morfogénese que pode ser sim-
ples ou multiplo. Aproximadamen-
te 2% dos recém-nascidos apre-
sentam deformacdes (Cohen Jr.,
1993).

Uma malformacgdo pode ser
definida como um defeito
morfolégico de um érgdo, ou de
uma grande parte do corpo, resul-
tante de desenvolvimento intrinse-
camente anormal. Aproximada-
mente 3% dos recém-nascidos
apresentam malformacgdes signi-
ficativas e cerca de 1%,
malformagdes multiplas, conheci-
das como sindromes (Cohen Jr.,
1993).

Uma deformacao pode ser
definida como uma forma ou po-
sicdo anormal de uma regido do
corpo, causada por forcas meca-
nicas. Aproximadamente 2% dos
recem-nascidos apresentam de-
formacdes (Cohen Jr., 1993).

Uma disrupgao é um defeito
morfolégico de um 6rgao, parte
deste ou de uma grande regiéo do
corpo, resultante de uma ruptura
ou de uma interferéncia no desen-
volvimento normal. As disrupcdes
tendem a ser de ocorréncia espo-
radica e surgem nas fases mais
adiantadas da vida intra-uterina
(Cohen Jr., 1993).

Deformacbes congénitas da
cabega e do pescogo sdo comuns
e algumas podem ser resolvidas
espontaneamente nos primeiros
dias de vida pés-natal (Fig.1).
Quando isso ndo ocorre, faz-se
necessaria uma avaliagdo para um
planejamento terapéutico adequa-
do, com afinalidade de prevenir,em
longo prazo, conseqiiéncias
futuras (Abrams, 1973; Clarren et
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al., 1979; Clarren, 1981; Brown, 1986; Graham Jr., 1988).

Aproximadamente 2% dos recém-nascidos séo portadores de deformidades, normalmente originadas no
final do periodo fetal. Cerca de 30% das criangas com deformidades apresentam duas ou mais anomalias
(Dunn, 1976).

Formacgéo defeituosa Acéo de forgas anormais Destruicado de
de tecido sobre tecidos normais tecido normal
MALFORMAGAO DEFORMACAO DISRUPCAO
ou ou ou
sequéncia de sequéncia de seqliéncia
malformagdes deformidades destrutiva

Figura 1 - Tipos de anomalias da morfogénese

Quadro 1 - Comparacgéo entre malformacdes e deformacdes

Malformagéo Deformacao
Tempo de ocorréncia Periodo embrionario Periodo fetal
Nivel de distarbio , Orgao Regido
Mortalidade p&s-natal % -
Correcéo espontanea - *
Corregao provocada - g

Fonte: Cohen Jr., 1982

REVISAO DE LITERATURA

As malformagdes congénitas podem ser simples ou muiltiplas e de maior ou menor importancia clinica.
Suas causas sé&o freqlientemente divididas em fatores genéticos, por exemplo, anormalidades cromossdmi-
cas, e em fatores ambientais, como as drogas. Muitas anomalias congénitas, porém, s&o causadas pela
atuacao conjunta dos fatores genéticos e ambientais e recebem a denominagéo de heranca multifatorial. Em
50 a 60% das anomalias congénitas, a etiologia & desconhecida (Tabela 1).

Tabela 1 - Estimativa da incidéncia das etiologias de malformagGes congénitas graves

ETIOLOGIAS INCIDENCIA (%)
Aberracbes cromossémicas 6-7
Genes 7-8
Fatores ambientais 7-10
Heranga multifatorial ' 20-25
Etiologia desconhecida’ 50-60

Fonte: Moore & Persaud, 1994

'E provavel que a maioria das criangas com malformagdes congénitas de etiologia desconhecida tenha algum distdrbio genético
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Sindromes provenientes de
anomalias cromossémicas
Dentre as sindromes com ano-
malias cromossomicas existentes,
a mais comum ¢ a sindrome de
Down, que aumenta sua incidén-
cia a medida que a idade materna
avanga (Levinson, 1955; Smith,
Berg, 1976). As manifestagoes bu-
cais mais freqlientes nessa
sindrome s&o a macroglossia, lin-
gua fissurada, alta prevaléncia de
doenca periodontal e malocluséo,
maxila reduzida, anomalias
dentarias de desenvolvimento,
mordida aberta anterior, mordida

cruzada posterior e apinhamento
dentario anterior (Smith, 1985;
Margar-Bacal et al., 1987; Shafer et
al., 1987, Regezi & Sciubba, 1989;
Gorlin et al., 1990; Starmans &
Bloem, 1991; Coleman, 1996;
Curtis, 1996; Dessai, 1998;
Jimenez et al., 1998).

A Trissomia do 18, 13 e 9 apre-
sentam comumente micrognatia.
Nas Trissomias do 18 e do 13,
observavam-se ainda fendas labi-
ais e/ou palatinas. Nas Trissomias
do 13 e do 8, pode ser verificada a
presenca de palato em ogiva (Gorlin
etal., 1990).

H.I. A. C. FERREIRA e C. E. CANUTO

Na sindrome do mosaico
triploide/diploide, observa-se
micrognatia, fendas labiopalatinas,
assimetria facial e macroglossia
(Smith, 1985).

A micrognatia, o palato em ogiva
e a maloclusédo séo encontrados
também em individuos com as
sindromes de Turner, do miado de
gato (5p), de Wolf-Hirschhorn
(Gorlin et al., 1990).

Na sindrome de Klinefelter,
pode-se notar uma assimetria
facial, um freqliente prognatismo
mandibular, fendas palatinas, mor-
dida aberta anterior e trespasse
horizontal exagerado (Gron et al.,
1997) (Quadro 2).

Quadro 2 — ManifestagBes bucais presentes nas sindromes provenientes de anomalias cromossomicas

SINDROME
Sindrome da Trissomia do 18

Sindrome da Trissomia do 13
Sindrome da Trissomia do 8
Sindrome da Trissomia do 9
Sindrome da Trissomia
(Mosaico Dipléide/Triploide)

Sindrome de Wolf-Hirschhorn
ou Trissomia 4p

Sindrome do Miado do Gato
ou Trissomia 5p

Sindrome de Turner
Sindrome de Klinefelter e
suas variantes

MANIFESTACAO

Boca pequena, palato em ogiva, micrognatia, fendas labiais, palatinas

ou ambas

Fenda palatina, labial ou a combinag&o de ambas

Palato em ogiva, micrognatia

Micrognatia, labio superior saliente e labio inferior retraido

Fendas labiais e/ou palatinas, assimetria facial, macroglossia
Sindrome de Down Macroglossia, lingua fissurada, maloclus&o, maxila
reduzida, erup¢do dentéria retardada, anomalias dentarias de desen-
volvimento, mordida aberta anterior, mordida cruzada posterior e

apinhamento dentario

Macroglossia, dentes mal posicionados, micrognatia, fendas labiais e/

ou palatinas (em alguns casos)

Maloclusao, fendas labiopalatais (ocorrem em 8 a 15% dos casos)

Micrognatia, erupgao precoce dos dentes , palato estreito
Prognatismo mandibular, taurodontismo, fendas palatinas, mordida
aberta anterior e trespasse horizontal pronunciado

Sindromes que afetam os ossos

As manifestagdes bucais mais
comuns sdo a presenca de fendas
palatinas, que atingem praticamen-
te todas as sindromes desse
grupo, anodontia, micrognatia.
Pode-se observar ainda um
prognatismo mandibular na
acondroplasia, dentes neonatais,
auséncia congénita de dentes e

erupcao tardia, nos casos de
displasia condroectodérmica, e
apinhamento dentario nas
craniossinostoses - sindromes de
Apert, Crouzon, Saethre-Chotzen
e Pfeiffer (Gorlin et al., 1990; Curtis,
1996; Tripi, 1997; Neville et al., 1998)
(Quadro 3).

Sindromes provocadas pela
desordem do arco branquial

As fendas palatinas e labiais,
macrostomia, lingua bifida,
fissurada, lobulada, anquiloglossia,
e anomalias dentarias sdo os
achados clinicos bucais mais
frequentes. A fenda labial € a alte-
racdo que mais acomete essas
sindromes, podendo ainda ser
notada em alguns casos uma
assimetria facial (Gorlin et al.,
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1990; Curtis, 1996;, Neville et al.,
1998).
Sindromes caracterizadas por
baixa estatura

Neste grupo de sindromes, ob-
servamos a presenga de micro-
gnatia, fendas palatinas, atraso na
erupgao dentaria, auséncia congé-
nita de dentes, microdontia, Gvula
bifida, macroglossia, apinhamento
dentario, maloclusdo, assimetria
facial. Um achado interessante na
sindrome de Hallermann-Streiff é a
auséncia do Condilo da mandibula
(Gorlin etal., 1990).
Sindromes caracterizadas por
crescimento e obesidade
precoces

Observam-se nestas sindromes,

maloclusdo, macrossomia, fendas
palatinas, reducéo da saliva na
sindrome de Prader-Willi e uma li-
geira micrognatia na sindrome de
Cohen (Gorlin et al., 1990) .
Sindromes hamartoneoplasicas

Das sindromes hamartoneo-
plasicas, as mais comuns sdo a
sindrome de Gorlin e a Neurofi-
bromatose Tipo I. A sindrome de
Gorlin apresenta ceratocistos
odontogénicos na mandibula e
fendas palatinas. A presenca de
fendas labiopalatais nessa
sindrome sé&o raras (Neville et al.,
1998).

A neurofibromatose tipo | apre-
senta maxila ampla, erupgéo pre-
matura dos dentes no lado afeta-

H.1.A. C. FERREIRA e C. E. CANUTO

do, deslocamento dentario e
malocluséo (Gorlin et al., 1990).
Sindromes que afetam a pele e
amucosa

Prognatismo mandibular, apinha-
mento dentario, maloclusao e alte-
ragdes dentarias, como oligodontia,
hipodontia e, as vezes, até uma
anodontia total sdo frequientes nas
sindromes que afetam a pele e a
mucosa. A sindrome mais encon-
trada deste grupo € a displasia
ectodérmica. Em algumas sindro-
mes, como na Progeria, pode-se
encontrar uma micrognatia e, nas
sindromes de Goltz-Gorlin e incon-
tinéncia pigmentar observa-se uma
erupgéo dentéria retardada (Gorlin
etal., 1990; Neville et al, 1998).

Quadro 3 — Manifestagdes bucais mais freqiientes nas sindromes que afetam os 0ssos

Prognatismo mandibular
Fendas palatinas
Micrognatia

Anodontia

Erupgéo tardia

Fenda labial

Apinhamento dentario
Maloclusédo

MANIFESTACAO APRESENTADA

SINDROME

Osteogénese Imperfeita, Acondroplasia

Acondrogénese, Atelosteogénese tipo I, Camptomélica, Displasia
Diastrofica, Fibrocondrogénese, Kniest, Displasia Espdndilo-
Epifisaria Congénita, Oculodentossea
Atelosteogénese tipo I, Camptomélica, Displasia Diastréfica,
Displasia segmental, Osteodisplasia
Displasia Condroectodérmica, Oculo-Dento-Ossea,
Frontometafisaria, Displasia Cleidocraniana, Picnodisostose
Displasia condroectodérmica, Displasia Cleidocraniana,

Picnodisostose
Oculo-Dento-Ossea
Craniossinostoses

Osteogénese Imperfeita, Osteodisplasia, Caffey-Silverman

Sindromes orofaciais

Essas sindromes apresentam varios tipos de fendas palatinas e labiais, que podem ser uni ou bilaterais. No
caso das fendas palatinas, podem ser observadas as fendas do palato primario e as do palato secundario.
A fenda palatina pode ainda ser isolada ou estar associada a uma fenda labial. A presenca das fendas é a
responsavel pelo aparecimento da maloclusdo (Neville et al., 1998).

Quadro 4 - Tipos de fendas orofaciais mais freqiientes

Tipos de Fendas Localizagao Tratamento Classificacdo
Labiais Labio superior Cirurgico Unilaterais, bilaterais ou medianas
Palatinas Palato primario e/ou secundario  Cirurgico Medianas
Palato mole e/ou palato duro
Combinadas Labio e palato ‘ Cirurgico
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Outras sindromes

As manifestagdes bucais en-
contradas sao as fendas palatinas,
prognatismo mandibular e
anomalias dentarias que incluem
desde dentes pequenos e
anormalmente espacados até a
presenca de esmalte fragil (Gorlin
etal., 1990).

Pode-se observar que, em to-
das as sindromes citadas, as fen-
das labiais e/ou palatinas sédo as
manifestacdes mais comumente
encontradas. Auséncia dentaria,
maloclusdo e anomalias dentarias
estao presentes em diversas
sindromes. Assim, é necessario o
conhecimento da existéncia des-
sas anomalias, para que, quando
o cirurgido-dentista se deparar
com esses sinais clinicos, ele pos-
sa incluir as sindromes diversas
no seu diagnostico diferencial.

CONCLUSAO

uma familia, pois muitas sindro-
mes afetam as estruturas bucais
de maneira singular, auxiliando no
diagnostico.

Embora muitas dessas doen-
¢as geneticas nao sejam evitaveis
ou curaveis, € muito importante a
manutengéo da saude e a preven-
¢ao do agravamento dessas ano-
malias com o evolver da idade.

A descoberta precoce de deter-
minadas sindromes pode permitir
uma melhora significativa em
relagdo a qualidade de vida do in-
dividuo afetado e de seus familia-
res, bem como possibilitar um
melhor planejamento familiar.

E indispensavel que o cirurgido-
dentista tenha conhecimentos
sobre as sindromes, possibilitan-
do, assim, a realizagdo de uma
anamnese minuciosa para se es-
tabelecer um diagnéstico eficaz.

ABSTRACT

ApoOs o estudo sobre as diver-
sas sindromes que afetam o com-
plexo bucomaxilofacial, pode-se
concluir:

A prevengéo, interceptagéo e
correcao das anomalias
dentofaciais dependem da exata
compreensao do crescimento e
desenvolvimento, observando-se
os fatores genéticos e ambientais
que podem interferir no desenvol-
vimento craniofacial.

E imprescindivel que os profis-
sionais da area odontolégica pos-
suam os conhecimentos basicos
necessarios sobre o desenvolvi-
mento das denti¢des, visto que a
grande maioria das manifestagoes,
de origem fisiolégica ou patoldgica,
apresentam-se precocemente.

O cirurgido-dentista ocupa uma
posicéo impar para detectar com
antecipacao disturbios genéticos
nao reconhecidos ou defeitos de
nascenca em um paciente ou em

THE INTERFERENCE OF THE
SYNDROMES OF
CONGENITAL MALFORMATION
IN THE CRANIOFACIAL
DEVELLOPPMENT

The development of the
occlusion and of the compound
bucomaxilofacial it is linked to the
embryonic development. The
head’s congenital abnormalities and
neck arise during the transformation
of the branchial apparel. Due to the
compound development of the face
and palate, the congenital
abnormalities are common. Your
aetiology becomes separated in
genetic factors and you adapt.
Congenital deformities can be
caused by the united performance
of these factors, (inheritance
multifatorial). Alterations of genetic
origin, affect different structures
craniofacials. It is indispensable to
recognize the ones that they provoke
alterations in the compound

H.I. A. C. FERREIRA e C. E. CANUTO

bucomaxilofacial, to settle down a
more appropriate treatment for the
patient. The revision of the
syndromes of congenital
abnormalities, points out clinical
aspects, incidence, prognostic and
treatment of the same ones
providing information about your
manifestations in the compound
craniofacial, especially the ones that
involve the buccal cavity.

Keywords: Syndromes,
maloclusion, craniofacials
deformities
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