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Resumo

Introdugdo: Sindrome de Lesch Nyhan é uma doenca ligada ao cromossomo X, causada pela auséncia ou deficiéncia da enzima
hipoxantina fosforibosil transferase (HPRT) e que apresenta como uma das principais caracteristicas a autoagressdo compulsiva, como
mordedura dos labios, lingua e dedos. Objetivo: Relatar, através de um de caso clinico, a atuagdo do cirurgido dentista e a conduta de
tratamento odontoldgico para melhoria na qualidade de vida de pacientes que apresentam essa sindrome. Metodologia: O paciente
IAS, 06 anos com diagndstico comprovado de sindrome de Lesch Nyran, associado a presencga de retardo mental. Apresentava-se
com amputagdes traumdticas em falanges distais das m&os por auto mordidas, bem como também lesdes oculares provocadas
pelo préprio paciente. As automutilagdes estavam progredindo e a mae referiu que ndo conseguia o controle do habitos deletérios,
sendo assim, foi-se discutido com os responsaveis legais a possibilidade de remogdo de todos os dentes deciduos presentes e com a
concordancia destes o procedimento odontolégico foi realizado. Conclusdo: Ndo ha métodos padronizados para a prevengdo de auto
mutilagdo, pois existem diferentes abordagens. Ha autores que optam por tratamento conservador, outros por abordagem cirurgicas,
onde o cirurgido dentista pode ser chamado a intervir, por meio de exodontias multiplas, no intuito de melhorar a qualidade de vida
e limitar os danos provocados pelas mutilagdes por auto mordidas.

Palavras-Chave: Sindrome de Lesch Nyhan. Automutilagdo. Comportamento compulsivo. Deficiéncia da HPRT.

Abstract

Introduction: Lesch Nyhan syndrome is an X-linked disorder caused by the absence or deficiency of the enzyme hypoxanthine
phosphoribosyl transferase (HPRT) and presents as a major feature self compulsive aggression, such as biting of the lips, tongue and
fingers. Objective: To report, through a clinical case, the actions and conduct of the dentist for dental treatment to improve the quality
of life of patients with this syndrome. Methods: The patient IAS, 06 years with proven syndrome Lesch Nyran diagnosis, associated
with the presence of mental retardation. He had a traumatic amputation in the distal phalanges of the hands by self bites and also eye
injuries caused by the patient. The self-mutilation were progressing and the mother said she could not control the deleterious habits,
so it was —discussed with the guardians the possibility of removing all deciduous teeth present and with the acquiescence of the dental
procedure was performed. Conclusion: There is no standard for the prevention of self harm methods, because there are different
approaches. There are authors who opt for conservative treatment, others by surgical approach, where the dentist can be called into
action through multiple extractions in order to improve the quality of life and limit damage caused by self mutilation by self bites.
Keywords: Lesch Nyhan Syndrome. Self mutilation. Compulsive Behavior. Deficiency of HPRT.
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INTRODUGAO

Em 1964, M. Lesch e W. Nyhan descreveram dois
irmdos com quadro caracterizado por coreoatetose,
retardo mental e automutilacdo, e demonstraram estar
associado a uma anomalia metabdlica na biossintese de
purinas (adenina e guanina). A prevaléncia desta doenca
é estimada em 1/380.000 nascidos vivos no Canada e
1/235. 000 na Espanha (TORRES; PUI, 2010).

Correspondente / Corresponding: Joaquim de Almeida Dultra, Departa-
mento de Saude. Universidade Estadual do Sudoeste da Bahia — UESB,
Av. José Moreira Sobrinho, S/N. Jequiezinho. Jequié, BA, Brasil. CEP:
45206-190, E-mail: joaquimdultra@gmail.com

A sindrome de Lesch Nyhan é uma doenga trans-
mitida recessivamente e esta ligada ao cromossomo X,
sendo causada pela auséncia ou deficiéncia da enzima
hipoxantina fosforibosil transferase (HPRT) que metaboli-
za a hipoxantina e a guanina (Fig. I). Sua auséncia cria um
vdacuo nesta cadeia metabdlica, formando grande quanti-
dade de nucleotideos das purinas que causam exagerada
produgdo de acido Urico. Este excesso é responsavel por
desordens como: gota, disfun¢do renal, hiperuricemia,
uricosuria e calculos urinarios (FU; JINNAH, 2012; TORRES
et al, 2012; NGUYEN et al., 2012).

A enzima hipoxantina fosforibosil transferase
(HPRT) é ativamente expressa no citoplasma de todas
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as células do corpo, onde niveis mais elevados sdo
encontrados nos ganglios basais. Os genes para HPRT
estdo mapeados na parte distal do brago longo de posicao
Xq2.6-Xg2.7, e consiste de 44 kb de DNA, distribuidos por
9 exons, onde o gene é copiado para o RNAm que é de
1,6 kb de comprimento. Contém 217 aminodacidos em
uma subunidade exercendo func¢bes de um tetramero

(NYHAN, 2007).
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Figura 1 — Reag¢des catalisadas por hipoxantina fosforibosil
transferase (HPRT)

Fonte: NYHAN, 2007.

Neurologicamente, os pacientes tém deficiéncia
motora grave denominada distonia, com coreoatetose
ocasional ou espasticidade. O relacionamento entre o
metabolismo da purina aberrante e estas caracteristicas
comportamentais permanece em grande parte desconhe-
cido. Sabe-se que, especificamente, trés neurotransmis-
sores presentes nos ganglios da base tém sido implicados
na patogénese Lesch Nyran, dopamina, a adenosina e
serotonina. (GARCIA et al., 2012).

O comportamento auto prejudicial é a carac-
teristica mais marcante da sindrome de Lesch Nyhan,
demonstrada por mordedura dos labios, lingua e dedos,
causando importantes lesGes mutilantes. Em alguns ca-
sos, a agressividade é também voltada para a familia e
amigos, com a¢Oes de cuspir ou utilizacdo de linguagem
abusiva. A auto- mutilagdo tem sido atribuida a pensa-
mentos obsessivos e/ou compulsivos e ndo a auséncia
de sensac¢do dolorosa dos pacientes,como se afirmou
no passado. (SCHROEDER et al., 2001; CAUWELS; MAR-
TENS, 2005).

As lesGes mutilantes favorecem a penetracdo
de germes patogénicos na pele, que podem produzir
inflamacdo e supuragdo a partir de colonizagdo cutanea
primaria, podendo evoluir para disseminagdo via hema-
togénica como bacteremia e septicemia. Existe também a
possibilidade de comprometimento das paredes dos vasos

cutaneos, onde ocorre trombose vascular com hemorragia
e por vezes necrose do territdrio cutaneo correspondente
ao vaso ocluido (FIRMINO, 2010). Neville et al. (2009),
ratificam que os ferimentos podem se tornar sépticos e
progredir para infeccGes sistémicas, agravando ainda mais
o quadro clinico dos pacientes.

Varias abordagens de tratamento vem sendo
empregues para gerir as manifestagdes da sindrome de
Lesh Nyhan, que incluem terapia medicamentosa, colo-
cacdo de aparelhos orais, extracGes dentarias e cirurgia
ortognatica, todos sdo relatados com sucesso variavel
(FARDI et al., 2003).

O uso de medicamentos benzodiazepinicos, neu-
rolépticos, antidepressivos e anticonvulsivantes tem sido
feito concomitantemente a instituicdo de intervencdo
preventiva. Ensaios terapéuticos incluem gabapentina
e a toxina botulinica tipo A (BTX-A), que atuam sobre o
centro do sistema nervoso, com reposicao de dopamina,
terapia e estimulacdo cerebral dos sindromicos (ARHAKIS
etal., 2013).

O Alopurinol é uma droga usada para reduzir o
acido urico e impede o desenvolvimento de lesdo renal e
musculo esquelética levando a um significativo aumento
da expectativa de vida, pois retarda a faléncia renal, que é
a causa mais comum de morte na primeira infancia (FARDI
et al., 2003; ARHAKIS et al., 2013).

Diante a evidéncia da autoagressado observada na
maioria dos pacientes com sindrome de Lesch Nyhan e
das consequéncias dolorosas e mutilantes causadas pelas
lesdes, o objetivo deste trabalho foi abordar, por meio do
relato de um caso clinico, a atuagdo do cirurgido dentista
para melhoria e qualidade de vida.

RELATO DE CASO

O paciente I.A.S., 6 anos, acompanhado por
sua mae, procurou atendimento no CRPD (Centro de
reabilitacdo e prevencdo das deficiéncias) do Hospital
Santo Ant6nio/Obras Sociais Irm& Dulce, com diagnéstico
comprovado de sindrome de Lesch Nyran, associado a
presenca de retardo mental. Apresentava-se com am-
putacBes traumaticas em falanges distais das maos por
auto mordidas (Figuras 2 e 3) bem como também lesGes
oculares provocadas pelo préprio paciente.

As automutilacdes estavam progredindo e a mae
referiu que ndo conseguia o controle do halitos deleté-
rios, e que o uso de protetores bucais, ndo mostrou-se
eficiente, quando foi discutido com a mesma sobre a
possibilidade de remocdo de todos os dentes deciduos
presentes. O procedimento odontoldgico foi realizado
sob uso de anestesia local em trés tempos cirurgicos, apds
concordancia dos responsaveis legais.

A conduta adotada solucionou o problema do
paciente em relacdo a auto- mutilacdo dos dedos pole-
gares, porém o mesmo continuou a traumatizar a area
dos olhos, exigindo vigilancia constante por parte dos
responsaveis. Permanece em acompanhamento com
equipe odontoldgica e caso o comportamento mutilante
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perdure na denticdo permanente, sera discutido sobre
as exodontias multipla com os familiares responsaveis.

Figura 2 — Paciente com a falange distal mutilada por auto
modida.

Figura 3 — Pacientes com falanges distais mutiladas por auto-
mordida.

DISCUSSAO

Os neonatos afetados sdo aparentemente normais
ao nascimento, sendo o diagndstico, geralmente realizado
nos 3-6 meses de idade onde se observa evidente atraso
psicomotor, comprometimento do sistema nervoso, difi-
culdade de levantar a cabeca ou sentar-se. Os homens sao
mais freqlientemente afetados que mulheres (geralmente
assintomaticas) (FERNANDEZ et al., 2012). Os pacien-

tes podem apresentar: distonia severa, espasticidade,
comprometimento da fala, graus variados de deficiéncia
mental e autoagressdo compulsiva (TORRES; PUIG, 2010).

A doenca de Lesh Nyhan é conhecida por seu com-
portamento classico auto destrutivo, quando as criangas
comecam a morder os ldbios (especialmente o inferior)
e / ou mucosa bucal e progresso para morder seus dedos
e maos. Caso ndo haja contencao fisica, as lesdes podem
tornar-se graves, resultando na parcial ou total destruicao
dos tecidos orais e/ou periorais e amputacdo de dedos e
lingua (FARDI et al., 2003; GUIBINGA et al., 2013).

Existem diferentes abordagens de tratamento
para gerir as manifestacdes da sindrome de Lesh Nyhan,
que incluem tratamentos conservadores como o0 uso
de medicamentos e/ou colocagdo de aparelhos orais, e
terapias mais agressivas como extra¢des dentdrias e ci-
rurgia ortognatica, onde todos sdo relatados com sucesso
variavel (FARDI et al., 2003).

Scully (1981) relata um caso clinico de paciente
de 12 anos de idade e histérico de perda de tecido em
labio inferior e mordedura em lingua. Este autor afirma
que ndo ha gestdo eficaz para o comportamento auto
destrutivo, e que o uso de bandagens nas maos e nos
antebracos podem ajudar a controlar os comportamen-
tos automutilantes. Relata ainda que esses habitos auto
agressivos ndo sao restritos aos pacientes com sindrome
de Lesch Nyhan, podendo ser visto particularmente em
psicopatas histéricos, esquizofrénicos e doentes severa-
mente deprimidos.

Fardi et al. (2003), Cauwels e Martens (2005) e
Arhakis et al. (2010), relatam abordagens terapéuticas
ndo invasivas para tratamento de diferentes casos clinicos
de pacientes com sindrome Lesch Nyran, com histérico
de comportamentos auto mutilantes. Os tratamentos
conservadores basearam-se na colocacdo de aparelhos re-
moviveis e/ou protetores bucais, sendo considerado pelos
autores como procedimentos realizados com sucesso, pois
promoveu a cicatrizacdo dos tecidos ja atingidos e evitou
com eficacia a formacdo de outras lesGes traumaticas.

Em casos em que o comportamento de auto
agressdo ndo respondem a medicac¢do e/ou tratamento
conservador, a intervencgdo cirdrgica e remogao parcial ou
total dos dentes tem sido preconizada. Esta abordagem
deve ser visto com cautela, pois além das conseqiiéncias
funcionais, alguns autores advertem que as criancgas po-
dem encontrar outras maneiras de auto ferir-se (ARHAKIS
etal., 2013).

Smith, Cutilli e Fedele (1994) defendem catego-
ricamente a realizacdo de exodontias em pacientes com
Lesch Nyhan e habitos deletérios de auto mutilagcdo, a fim
de evitar as mordedura das maos, pés, labios e mucosa
bucal. Relatam que a instituicdo de placas oclusais e dis-
positivos bucais sdo solucGes ineficazes porque o processo
automutilador depende do estado compulsivo e torna-se
pior em condicdes estressantes dos pacientes.

As extracBes das unidades dentarias deciduas e/
ou permanentes podem ser realizadas como tratamen-
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to e prevengao do comportamento de auto mutilagdo,
visto que as lesdGes promovidas pelo préprio pacientes
sdo dolorosas, extensas e/ou profundas, com risco de
evolucdo para infeccdes secundarias (FARDI et al., 2003;
DABROWSKI et al., 2005).

Evans et al. (1993), descrevem o comportamento
auto mutilante e condutas de tratamento em um paciente
de 11 anos de idade, com a sindrome de Lesch Nyhan, com
habitos de auto mordidas persistentes em labio inferior
e regido jugal. Inicialmente optou-se pelas extracdes de
alguns dentes deciduos e do primeiro molar permanente.
Ap0s erupcdo das unidades dentdrias permanentes foram
instituidas colocacdo de protetor bucal, talas extraorais e
splints acrilicos rigidos em labio inferior, respectivamente.
Os pais observaram, de forma angustiante, que o paciente
se tornou mais agitado e passou a cursar com sialorréia, o
que levou a inflamacdo, infecgdo bacteriana e fungica da
derme do mento e ldbios. Apds essas tentativas conser-
vadoras\ frustadas de tratamento, os autores relatam que
foi realizada as exodontias de todas as unidades dentdrias
remanescentes, o que promoveu melhoria na qualidade
de vida e término das lesGes automutilantes.

Smith, Cutilli e Fedele (1994) descrevem dois re-
latos de casos clinicos em irm&os gémeos diagnosticados
aos quatro anos de idade, onde os pacientes comegaram
a automutilar-se mordendo agressivamente os polega-
res, lingua e labios. No momento do diagndstico, uma
série de entidades terapéuticas tradicionais e conser-
vadoras foram tentadas para diminuir o traumatismo
sustentado pelas auto mordidas do pacientes, entretanto
todas as tentativas foram sem sucesso. Os pais relataram
estado de cansaco e recusaram a colocacdo de disposi-
tivos bucais, solicitando a realizacdo de procedimentos
cirargicos. Os pacientes foram internados e levados para
cirurgia dos tecidos moles e das exodontias, evoluindo
com total reparacdo dos tecidos, sem nenhum tipo de
complicacgdo.

Macpherson et al. (1992) precisaram utilizar-se de
tratamento ainda mais agressivo, por meio da realizacao
de cirurgia ortognatica com osteotomia maxilar para criar
uma mordida aberta anterior em uma mulher adulta com
retardo mental grave e paralisia cerebral com mordedu-
ras cronicas em labio, cujos tratamentos consevadores
haviam falhado anteriormente. Este caso foi reavaliado
e descrito com sucesso apds 13 anos da cirurgia, sem
episddios de mutilagdes em regides orais.

As exodontias de todos os elementos dentarios é
um tratamento agressivo e mutilador, entretanto eficaz
e indicado frente a situagdes como a demonstrada neste
caso clinico, onde o paciente apresentava-se com grave
compulsdo em automutilar-se provocando lesGes oculares
e nos cotos de ambos os polegares. Diante o quadro clini-
co observado, ndo aceitacdo dos protetores bucais pelo
paciente, discussdo conjunta com a equipe e familiares
responsaveis, o plano de tratamento foi adequado, pois
obtivemos sucesso quanto a remissao das lesdes presen-
tes e cicatrizacdo favoravel dos tecidos.
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CONSIDERAGOES FINAIS

A protecdo e o cuidado geral dos pacientes devem
sempre ser motivo de preocupacdo dos profissionais e
dos pais no tratamento de pacientes com Lesch Nyran.
N&o ha métodos padronizados para a prevencdo de auto
mutilacdo, pois existem diferentes abordagens que podem
ser desenvolvidas com base em observa¢bes do quadro
clinico, intensidade do comportamento auto agressivo e
suas implicagdes para os pacientes. O cirurgido dentista
pode ser chamado a intervir, por meio de exodontias
multiplas, em pacientes portadores da Sindrome de Lesch
Nyran com o intuito de melhorar a qualidade de vida e
limitar os danos provocados pelas auto mutilagées por
auto mordidas, como foi demonstrado, com sucesso,
neste caso clinico. Esta conduta agressiva deve ser reser-
vada apenas aos casos em que o tratamento conservador
ndo possa ser instituido, eficientemente, com o uso de
protetores e/ou aparelhos bucais.
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