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Dental approach in a
patient with Tay-Sachs
Disease: a case report

ABSTRACT | Introduction: Tay-
Sachs disease is an antosomal recessive,
progressive neurodegenerative disorder
characterized by hexosaminidase A deficiency
resulting in accumulation of sphingolipids
(GM2) in nenrocytes. Individuals with this
disorder present psychomotor retardation,
nenrological damage, paralysis and dementia.
Objective: 1o present the community of
health sciences Tay-Sachs disease through
clinical case. Methods /Results: a patient
of feminine sex, 11 years and 9 months. In
the interview, the mothers’ reported that the
signs of the disease began around 2 years-old,
compatible with the B1-variant phenotype of
late childhood. The child presented seizures,
ataxia, incoordination, optic atrophy and
nenrovegetative state conditions resulting from
disease. Physical examination revealed motor
impairment, dystonia and Moro reflex. The
patient was submitted to tracheotomy and
gastrostomy. Clinical examination revealed

a discrepancy in the maxillomandibular,
crowding, anterior gpen bite, presence of
gingival byperplasia, thick saliva, important
accumulation of dental plaque, calenlus and
the absence of caries. Conclusion: Dental
Sollow-up is essential to prevent and control
infections foci of oral origin, which favor the
risk of respiratory complications, being one of
the canses that can lead these patients to death.

Keywords | Tay-Sachs disease;
Hexosaminidase A; Dental plaque.

| Abordagem odontolagica em
uma paciente com doenca
Tay-Sachs: relato de caso

RESUMO | Introdugao: A doenga Tay-Sachséumadesordem genética com padrio
de heranga autossomica recessiva, de natureza progressiva e neurodegenerativa.
Caracterizada pela deficiéncia na enzima hexosaminidase A, leva ao acimulo de
esfingolipidios (GM2) em células neuronais que acarreta uma perda progressiva
da fun¢do neuronal. Pacientes portadores dessa doenca tém crescimento e
desenvolvimento retardados, anormalidades neurolégicas, paralisia e deméncia.
Objetivo: Apresentar a comunidade das ciéncias da saude a doenga Tay-Sachs por
meio de caso clinico. Métodos/Resultados: Uma paciente do sexo feminino,
11 anos e 9 meses. A genitora referiu que os sinais da doenga se iniciaram por
volta dos dois anos de idade, sendo compativel com a variante B1, com fenétipo
infantil tardio. A paciente apresentava crises convulsivas, ataxia, incoordenacio,
atrofia ética e, atualmente, encontra-se em estado neurovegetativo. Ao exame
fisico, observou-se comprometimento motot, distonia, reflexo de Moro, presenca
de traqueostomia e gastrostomia. Na cavidade bucal, constatou-se discrepancia
maxilomandibular, apinhamento dentirio, mordida aberta anterior, presenca
de hiperplasia gengival, grande acimulo de biofilme dental, calculo, auséncia
de lesdes de carie e saliva espessa. Conclusdo: Ressalta-se a importancia do
acompanhamento odontolégico a fim de prevenir e controlar focos infecciosos
de origem bucal que favorecem o risco das complicagbes respiratorias, que ¢ uma
das causas que podem levar esses pacientes a 6bito.

Palavras-chave | Doenca de Tay-Sachs; Hexosaminidase A; Placa dental.
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INTRODUGAO|

A doenga Tay-Sachs (IDTS) é uma desordem genética com
padrio de heranca autossomica recessiva, de natureza
progressiva e neurodegenerativa. Em sua forma classica
infantil, é geralmente fatal entre dois e trés anos de
idade". E uma doenca cuja incidéncia se concentra em
determinadas populagdes especificas, como é o caso da
populagao de Judeus Ashkenazi (descendentes de Judeus
da Europa Central ou Otiental), com incidéncia de 1/3.500
recém-nascidos, aproximadamente 100 vezes maior que
a populacio em geral, e frequéncia de portadores de
1/29 individuos'>. Nio foram observadas diferencas
significativas entre os sexos'. A frequéncia de portadores
da doenca de Tay-Sachs, na populagdo judaica Ashkenazi do
Brasil, ¢ semelhante a de outros paises 1/33 individuos™

Caracterizada pela deficiéncia na enzima hexosaminidase
A, leva a0 acumulo de esfingolipidios (GM2) em células
neuronais, que acarretam uma perda progressiva da
func¢io neuronal''.

Os individuos com DTS tém seu desenvolvimento normal
até por volta dos quatro a cinco meses de idade, seguido
por retardo psicomotor progressivo, anormalidades
neurologicas, fraqueza progressiva, hipotonia, amaurose,
diminui¢do da aten¢io, hiperacusia com reflexo de Moro'.

Relatada inicialmente por Warren Tay, oftalmologista
britanico, em 1881, foram observadas caracteristicas clinicas
da “amaurose infantil idiopatica” e pontos vermelhos cereja
na retina de uma crianca de um ano de idade com retardo
fisico e mental®. Postetiormente, Bernard Sach, neurologista
americano, em 1896, estabeleceu o termo “amaurose familiar
idiopatica”, apdés observar uma distensio citoplasmatica
neuronal, reconhecendo sua prevaléncia em judeus. A
compreensio da DTS s6 ocorreu com o desenvolvimento
de andlises quimicas, bioquimicas e histoquimicas'

Em 1930, Ernst Klent identificou o material depositado
no cérebro de pacientes com DTS como um novo
grupo de glicoesfingolipideos 4cidos e nomeou-os
como gangliosideos’, porque eram achados em grande
quantidade nas células neuronais. O principal composto
armazenado nos neurdnios é o gangliosideo GM2,
identificado pot Svennerholm, em 1962°. O termo GM2
gangliosidoses foi introduzido por Suzuki e Chen’.

Por volta de um ano de idade, a crianca com DTS
perde algumas habilidades adquiridas, como engatinhar,
sentar, acompanhada de diminuicdo da visdo. Esta
ultima resulta da presenca de mancha vermelha cereja
constatada ao exame oftalmolégico, caracteristica da

DTS. Concomitantemente, ocorre o aparecimento de
megaencefalia devido a deposi¢ao dos gangliosideos nos
neurdnios. Essa é uma das causas de 6bito precoce’.

Por volta dos 18 meses, 4 deterioracio neurologica
torna-se evidente, com crises convulsivas focais ou
generalizadas. No segundo ano de vida, a crianca assume
postura de descerebracdo com perda do reflexo de sucgio,
entrando em um estado vegetativo (forma subaguda). Os
pacientes com a forma subaguda da doenga apresentam,
entre os dois e dez anos de idade, ataxia, incoordenacio,
espasticidade, crises convulsivas e atrofia 6tica com
progressiva perda visual'. Entre 10 e 15 anos de idade,
esses pacientes desenvolvem um estado vegetativo
com aspira¢do e infecgdes recorrentes, podendo levar
a Obito'. Na forma cronica, os pacientes apresentam
anormalidades posturais e no modo de andar, podendo
permanecer assim até 30 ou 40 anos. Apresentam
evolugdo extremamente variavel com predominancia de
disfuncdo espinocerebelar, disfun¢io do neurénio motor
inferior e psicose associada a depressio”

Até a presente data, nio foram encontradas na
literatura publicagdes relacionando a DTS com aspectos
odontolégicos. Dessa forma, o objetivo deste estudo
foi apresentar um relato de caso da DTS, que cursa
com alteragbes neurolégicas progressivas importantes e
descrever a abordagem odontolégica para o caso.

RELATO DE CASO |

A genitora responsavel pela menor assinou a Autorizagio
de Uso de Imagem e Voz da Associagdo de Assisténcia
a Crianca Deficiente (AACD), em 13-09-2012,
concordando com o encaminhamento do relato de caso
para revista cientifica.

EBP, 9 anos e 11 meses de idade, sexo feminino, branca,
compareceu ao Ambulatério de Odontologia da AACD,
Unidade Ibirapuera, Siao Paulo, encaminhada pelo
médico pediatra, devido a retencao prolongada de dentes
deciduos, com diagnéstico de DTS.

Na coleta dos dados do prontuario médico da paciente, havia
registros de crises convulsivas diarias, auséncia de equilibrio
de cabeca e tronco, membros supetiores com for¢a muscular
diminuida, membrosinferiores em posturade abandono, flexo
fixo de joelhos e pés equinos varos parcialmente redutiveis,
gastrostomia e traqueostomia. Os registros oftalmolégicos
apontavam que, com o uso de flash, eram observadas
respostas pouco reprodutiveis, com laténcias absolutas
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aumentadas, sugerindo retardo na condugao de estimulos até
as areas occipitais, retina sem comprometimento e macula
com discreta hipercromia (macula em cereja), caracteristicos
da doenga. Os exames laboratoriais demonstravam valor
de 10,8g/dL pata a hemoglobina, ¢ 1,28 para a relagdo
normatizada internacional.

Na coleta da histéria médica, a genitora informou que
a paciente fazia uso de carbamazepina, simeticona,
escopolamina quando necessario, Lacrima plus®, cloreto
de sodio, citrato de cilcio, sulfato ferroso, cloreto de
potassio, macrogol e ertapenen.

Constataram-se, a0 exame clinico, apinhamento dentario,
mordida aberta anterior, presenca de hiperplasia gengival,
biofilme dental, calculo supragengival recobrindo quase
dois ter¢os da face lingual dos incisivos inferiores e saliva
espessa. Também foram observadas auséncia de lesGes de
carie e reten¢ao prolongada dos dentes 53, 63,74.

Como tratamento, foi proposta a remogiao dos dentes
com reten¢ao prolongada (53, 63 e 74), realizada sem
sangramento no pos-operatério imediato, seguida da
remocdo de calculo por meio de instrumentos manuais,
profilaxia e aplicagio topica de fluor.

Para o controle do biofilme, a genitora recebeu orientacdes
de como realizar a higiene bucal com emprego da técnica
de Fones’ e a correta utilizagio do fio dental. Foi solicitado
aumento da ingesta hidrica, a fim de tornar a saliva mais fluida.

No momento da alta, pode-se observar saliva com menor
viscosidade e melhora na condigdo gengival com auséncia
de sangramento.

DISCUSSAO |

No presente relato de caso, temos a manifestacao tardia da
DTS, por volta dos dois anos de idade, compativel com a
variante B1, que é comum entre os pacientes portugueses.
Desde que o Brasil era uma colonia de Portugal, ha mais de
dois séculos, a ancestralidade comum pode ser a provavel
explicagio para a manifestacio dessa condi¢io".

A gravidade da DTS, associada a inexisténcia de tratamento,
tequer a utilizagio de testes para detec¢io de genes mutantes'
que causam a doenga. O estudo genético esta indicado para
pessoas com histérico familiar para DTS e para a populagio
de origem judaica. No Brasil, hoje, estima-se uma populagao
judaica de 107.329* de individuos no censo de 2010,
justificando a necessidade do teste genético no Pais®.

A progressiva perda da fun¢do neuronal, acarretando o
estado vegetativo descerebrado, observado na paciente
deste relato de caso, é apontada na literatura como o curso
natural da doenga'’. Dessa forma, a avaliacdo e o tratamento
odontolégico incluem cuidadosa coleta de dados da historia
médica pregressa, objetivando conhecer o grau e a extensao
das sequelas da doenca esperadas com a sua progressio'.

Uma das sequelas neuroldgicas presentes neste caso
é a gastrostomia, que foi indicada por haver reducio/
auséncia das func¢bes motoras orais interferindo na
habilidade/sucesso da degluticio, bem como na oferta
do alimento em via oral®’ Dessa forma, essa é via
atual de alimentacdo exclusiva da paciente em questdo
para a sua adequada nutricdo. Entretanto, na presenca
dessa condic¢do, a eliminagdo parcial ou total das forgas
mecanicas intrabucais que ocorrem durante a mastigacio
permitira a deposicdo da placa bacteriana patogénica,
resultando em inflamagdo gengival e depésito do calculo
dentario®. Assim, correlaciona-se que o ineficiente motot
oral exerce uma influéncia negativa nas condi¢es bucais,
em particular nos indices de higiene bucal, encontrados
nos individuos gastrostomizados®, também observado
nesta paciente com DTS. Resultados semelhantes a este
relato de caso apontam baixa atividade de lesGes cariosas,
quando comparadas com as criangas com via alimentar
oral, desctitos em pacientes com lesdo neuroldgica’.

Outra sequela importante apresentada pela paciente deste
relato é a presenga da traqueostomia, que a expde a0 tisco de
contrair infecgdes pulmonares, resultando em pneumonias e
pneumonites aspirativas, muitas vezes causadas por inalagio de
material orofaringeo contaminado. Os estudos atuais mostram
que, nos pacientes com pneumonia aspirativa, predominam S.
prenmoniae, S. aurens, H. influenzae ¢ Enterobacteriacead

Dessa forma, a abordagem odontolégica proposta e
realizada para este caso objetivou a remogao dos focos de
origem bucodental, que poderiam atuar como fatores de
risco para a saide geral da paciente em questdo. Salienta-
se que a paciente fazia uso de antibioticoterapia com o
Ertapenen (antibidtico de largo espectro), que apresenta
atividade 7z vitro contra um amplo espectro de bactérias
Gram-positivas e Gram-negativas, actébias e anaerébias®.
Devido a0 uso continuo do medicamento, nio houve
necessidade de prescricio de outro antibidtico para a
realizagao das exodontias dos dentes deciduos retidos.

Ha ainda que se ressaltar que, em pacientes com dificuldade
de comunicagio oral ou suplementar alternativa, como no
deste relato, a dor é um sintoma dificil de ser investigado
pelos profissionais da area da saude, requerendo da
cuidadora da menor observagdo constante para possiveis
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quadros algicos. Portanto, o monitoramento e o controle
dos possiveis quadros dolorosos de origem bucodental
sdo importantes, requerendo retornos odontolégicos com
intervalos em até trés meses.

E fundamental o acompanhamento odontolégico para
pacientes portadores da DTS para prevenir e controlar
focos infecciosos de origem bucal, que favorecem o risco
das complicagbes respiratorias, que é uma das causas que
podem levar esses pacientes a 6bito.
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