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RESUMO | A sindrome de Rubinstein-Taybi ¢ uma doenca multissistémica genética rara caracterizada por dimorfismo facial tipico,
retardo de crescimento, deficiéncia mental e miltiplas anormalidades dentarias. Este relato de caso descreve os acha-
dos orofaciais da sindrome de Rubinstein-Taybi que afetou um menino brasileiro de onze anos de idade e uma menina
de dez anos. As descobertas orais dos pacientes, tais como l4bios superiores finos, retencéo prolongada dos dentes deci-
duos e hipodontia sao relatados, e o manejo clinico é discutido.
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ABSTRACT | Oral aspects of Rubinstein-Taybi syndrome: report of two cases ¢ Rubinstein-Taybi syndrome is a rare genetic multisystem disor-
der characterized by typical facial dimorphism, slow growth, mental deficiency, and multiple dental abnormalities. This case report de-
scribes the oral-facial findings of Rubinstein-Taybi syndrome affecting a 11-year-old Brazilian male, and a 10-year-old female. The oral
findings of the patients, such as thin upper lips, prolonged retention of the primary teeth, and hypodontia are reported, and the clinical
management is discussed.
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INTRODUCAO
A Sindrome de Rubinstein-Taybi (RSTS)
foi primeiramente descrita em 1963, sendo
caracterizada por miultiplas anomalias fisicas
congénitas, como face dismoérfica, polegares largos,
dedos grandes, baixa estatura e retardo mental.
E uma doenca genética rara com prevaléncia de
1 em 100.000 a 125.000 recém-nascidos vivos.'
No Brasil, a Associacio Brasileira da Sindrome de
Rubinstein-Taybi estima que ha aproximadamente
143 individuos com a sindrome vivendo no pais.>

A RSTS pode ser transmitida como doenca
autossémica dominante, contudo, a maior parte
das ocorréncias se desenvolve esporadicamente a
partir de uma mutagdo de novo.? A causa genética
da sindrome envolve pontos de interrup¢ao em uma
regido restrita do cromossomo 16p13.3, havendo
mutacoes no gene CBP ou microdele¢oes de um
Uinico éxon até centenas de quilobases.4? Outra
mutacao, no gene homoélogo p300, no cromossomo
22(13.2, foi descrita em individuos afetados.® Estes
genes possuem semelhancas quanto a estrutura
primaria, atividade da histona acetiltransferase
(HAT) e quanto a funcao de coativadores da
transcri¢cao.®?

O diagnostico da sindrome é majoritariamente
clinico e complexo em funcdo da auséncia de
consenso de critérios. Frequentemente é realizado
ao nascimento ou durante a infincia através da
observacao de caracteristicas tipicas em avaliacoes
psico-fisicas e dismorfologicas.+5

As  caracteristicas da  RSTS

malformacdes esqueléticas, atraso no crescimento

incluem

e desenvolvimento psicomotor e dimorfismos

craniofaciais. Aspectos adicionais como
anormalidades oculares, cardiopatias congénitas,
problemas renais e obesidade podem estar
presentes e os sinais e sintomas variam entre
os individuos afetados. As pessoas com RSTS

apresentam risco aumentado de desenvolver
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neoplasias benignas e malignas, dos quais se
destacam tumores cerebrais e leucemia.®

As alteracoes bucais foram poucas vezes
descritas na literatura e incluem palato alto e
estreito, retromicrognatia, labio superior fino,
pequena abertura bucal e tvula bifida. Em raros
casos foi descrita fissura labial e palatina.>® A
maioria dos individuos afetados apresenta ma-
oclusio, incluindo mordida cruzada e apinhamento
dental. Alteracoes de desenvolvimento dentario
como hipoplasia de esmalte, dentes de Hutchinson
e talon ctspide foram descritas.*

O conjunto de manifestacoes fisicas,
anatomicas e funcionais, associado as alteracoes
comportamentais dos individuos com a RSTS,
representa um desafio para o cirurgido-dentista
durante o tratamento odontolégico, em funcao
da complexidade anatdémica orofacial, adequacao
do manejo clinico do paciente, e dificuldade para
comunicagdo e colaboracdo com o tratamento
ambulatorial.

Dentro desse contexto, relatamos os aspectos
orofaciais de dois pacientes com RSTS, bem como
os disturbios médicos relevantes encontrados,
a fim de fornecer informagdes que auxiliem o
cirurgido-dentista no planejamento e tratamento

odontolbgico de pessoas afetadas por tal sindrome.

RELATO DE CASOS

Caso 1: Paciente do sexo masculino, com 11 anos
de idade, diagnosticado com a RSTS no primeiro
ano de vida, foi encaminhado a clinica odontolégica
do Centro de Atendimento a Pacientes Especiais
da Faculdade de Odontologia da Universidade de
Sao Paulo (CAPE/FOUSP) com a queixa da méae de
“demora na troca dos dentes de leite”.

Durante a anamnese, a mae negou antecedentes
familiares associados a sindromes e relatou periodo
pré-natal sem intercorréncias. No entanto, o parto
foi prematuro, com 32 semanas de gestacao.



Barros FIVI « lida L  Alves TD ¢ Castorino AA ¢ Martins F ¢ Gallottini VI *

Ap6s o nascimento, o paciente apresentou
pardmetros de sinais vitais alterados e
descompensacdo cardiolégica e pulmonar, sendo
internado em Unidade de Terapia Intensiva (UTI). Aos
11 dias de vida foi submetido a cirurgia cardiaca para
correcao e fechamento do canal arterial aberto (PCA).

A cardiopatia congénita associada a outras
caracteristicas clinicas identificadas ao nascimento
tais como facies, fissura palatina e dedos grandes,
induziram investigacdo do cariotipo, levando a
confirmacao do diagnostico de RTS.

Aos trés anos de idade, o paciente foi submetido
a correcao de fenda palatina pos-forame completa.
Posteriormente, aos cinco anos de idade, durante
os exames de rotina, o pediatra diagnosticou a

sindrome de Wolff-Parkinson-White (WPW) através
de eletrocardiograma (ECG). Neste ano o paciente
também foi diagnosticado com hipotireoidismo. Fazia
uso de levotiroxina e ndo realizou a correcao da WPW.

Aos onze anos, quando nos procurou para
tratamento odontolégico, observamos retardo
mental severo, facies tipica da RSTS caracterizada
por nariz pontiagudo e em forma de bico, hipoplasia
do terco médio da face, hipertelorismo, cabelos
espessos, sobrancelhas arqueadas e altas, orelhas
com baixa implantacdo, fistulas cegas entre o
antitrago e antélice (Figura 1A e B). Também foram
identificados maos e pés pequenos e achatados,

sendo que os dedos das maos eram grandes e largos
(Figura 1C).

Figura 1 | Caso 1, menino, 11 anos de idade. A) Facies dismorfica, nariz pontiagudo, sobrancel-
has altas e arqueadas, hipertelorismo, estrabismo, labio fino e sulco labiomental profundo. B) Cabe-
los espessos, orelha com baixa implantacao e fistulas cegas entre o antitrago e antélice. C) Dedos e
polegares grandes e largos e maos pequenas. D) Palato arqueado e estreito, retencao prolongada de
dentes deciduos, apinhamento dental, hipotonia muscular e fissura palatina corrigida.
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Durante o exame intraoral, observamos
micrognatia, retencado prolongada dos dentes
dental,
muscular, palato ogival e estreito, e fissura

deciduos, apinhamento hipotonia
palatina corrigida. Nao foram identificadas caries
durante o exame, e pouco aciimulo de biofilme foi
notado (Figura 1D).

O paciente ndo formulava linguagem falada
e mostrou-se pouco cooperativo durante a
consulta odontolégica. Como ficava muito agitado
e nervoso durante as tentativas de abordagem
clinica, diante do risco de arritmia, a dentista

referiu o paciente ao cardiologista para avaliagcao

e possivel correcaio da WPW. O cardiologista
optou pela destruicao da via de conducao elétrica
adicional cardiaca por meio de ablagdo por
radiofrequéncia. O planejamento odontologico
inclui exodontia dos dentes deciduos retidos, apds
a alta do cardiologista.

Caso 2: Paciente do sexo feminino, dez anos
de idade, leucoderma, compareceu ao ambulatério
para acompanhamento de rotina. A anamnese
revelou parto a termo e sem complicacoes e
desenvolvimento neuropsicomotor atrasado em
relacdo a coordenacao motora ampla, linguagem
e fala.

Figura 2 | Caso 2, menina, 10 anos de idade. A) Paciente de RSTS com cabelos espessos,
sobrancelhas arqueadas, fendas palpebrais antimongoloides, estrabismo, nariz adunco e
labio fino. B) Cabelos grossos, hirsutismo e orelha de baixa implantacao. C) Polegares largos
e maos pequenas. D) Deddes dos pés alterados e largos. E) Oclusao equilibrada e giroversao
discreta dos dentes 12 e 22. F) Cingulo proeminente nos dentes incisivos, dente 14 girover-
tido, anodontia dos segundos pré-molares superiores e palato profundo e estreito.
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A histoéria médica revelou episddios prévios de
pneumonia, refluxo gastroesofagico, estrabismo e
miopia. A histéria odontolégica revelou mordida
cruzada posterior bilateral, corrigida com ortopedia
funcional dos cinco aos nove anos de idade.

Durante o exame clinico pudemos observar baixa
estatura, cabeca pequena, cabelos grossos, nariz
bicudo, fendas palpebrais obliquas antimongoloide,
sobrancelhas curvadas e hirsutismo (Figura 2A
e B). Além disso, observamos polegares das maos
largos e dedos dos pés grandes (Figura 2C e D).

O exame intrabucal revelou palato arqueado,
uvula bifida, hipoplasia de maxila, hipodondia dos
segundos pré-molares superiores (Figura 2E e F). Foi
realizada orientacao de higiene e profilaxia dental.
Apesar de haver giroversao de pré-molar superior, a
mae optou por nao retomar o tratamento ortodontico.

DISCUSSAO

Por ser extremamente rara, sido escassos 0S
relatos e publicacoes de série de casos dos aspectos
orofaciais da RSTS. A série mais extensa que
discorre sobre as caracteristicas orodentarias
foi publicada por Hennekam e Van Doorne,’
que descreveram os achados de 45 pacientes
holandeses com a sindrome. De acordo com
esses autores, os principais achados nao-dentais
foram labio superior fino, abertura oral pequena,
retro/micrognatia e palato estreito. Todas essas
caracteristicas foram observadas nos casos aqui
relatados. Além desses, nossos casos tém historia
de fenda palatina e de Gvula bifida.

As talon cuspides sdo raras em individuos
nao afetados pela RSTS e encontradas na grande
maioria dos individuos com a RSTS. Mas, nos
nossos casos, apenas observamos o cingulo dos
dentes incisivos superiores proeminentes e nao a
talon cuspide.

A literatura geralmente comenta que os
pacientes com RTS tém indice aumentado de carie

e de doencga periodontal. Nos casos aqui descritos
os pacientes nao exibiam caries. Uma explicacao
provavel é o acompanhamento odontolégico
periodico que esses pacientes recebem com foco
na prevencio de carie e doenga periodontal desde
a primeira infancia. Apesar do retardo mental
e motor profundos, os pais e responsaveis sao
motivados e orientados para realizar os cuidados
de higiene dental.

O caso 1 exigiria tratamento odontoldgico
mais invasivo, uma vez que varios dentes
deciduos com retenciao prolongada teriam que
ser extraidos. No entanto, o estresse e a agitacdo
que o tratamento odontolégico em paciente nao
colaborativo poderia trazer representariam um
risco eminente de arritmia e de fibrilacao atrial
paroxistica, dado que a WPW ainda ndo havia
sido tratada. O encaminhamento ao médico
cardiologista, feito pelo dentista, salienta
a importancia deste profissional da satde
na preservacdo da homeostase do paciente.
Corrigida a sindrome de WPW, o paciente passou
a ser atendido normalmente em ambulatério. O
condicionamento psicolégico desses pacientes é,
muitas vezes, demorado, mas nossa experiéncia
tem mostrado que eles acabam se tornando
colaborativos.

O caso 2 é um exemplo de como o contato
permanente com o dentista facilita a aceitagdo do
paciente. Mesmo com retardo mental e psicomotor
importantes, ela colabora com as intervencoes em
consultério e consegue manter bom controle de
biofilme em casa.

CONCLUSOES

Os dentistas, como profissionais da satde,
devem ter a habilidade de antecipar possiveis
situacoes de emergéncia médica, para conduzir
o tratamento odontologico de forma segura em

pessoas sistemicamente comprometidas.
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