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A importância da Odontologia na assistência  
a indivíduos com defeitos congênitos

The importance of Dentistry in assisting individuals with birth defects

Fernanda Diffini Santa Mariaa, Bibiana Mello de Oliveirab,c, Lavinia Schuler-Faccinia,b,d

RESUMO
Introdução: Defeitos congênitos são alterações estru-
turais ou funcionais que acontecem durante a vida 
intra-uterina. O cirurgião-dentista deve reconhecer os 
defeitos craniofaciais para complementar a caracterização 
fenotípica e manejá-los junto a uma equipe multiprofis-
sional. A presente revisão tem como objetivo auxiliar o 
cirurgião-dentista para o diagnóstico desses achados e 
apresentar quadros sindrômicos tipicamente associados 
a malformações craniofaciais.  Revisão de Literatura: 
Manifestações craniofaciais de defeitos congênitos são 
condições que devem ser reconhecidas pelos cirurgiões-
-dentistas, pois frequentemente estão presentes em sua 
prática diária, podendo ser este profissional o primeiro a 
identificar tais achados. Os principais quadros sindrômi-
cos tipicamente associados a micrognatia, fendas orais e 
displasias esqueléticas com manifestação craniofacial são 
apresentados, assinalando suas características clínicas e 
genéticas. Discussão: O cirurgião-dentista deve realizar 
uma anamnese detalhada incluindo a história familiar, 
bem como reconhecer as dismorfias tanto clínica quanto 
radiograficamente, observando o paciente de forma sistê-
mica. Conclusão: Os profissionais da odontologia devem 
receber treinamento teórico-prático para o diagnóstico, 
tratamento e vigilância de indivíduos com defeitos con-
gênitos, seja na avaliação individual ou como parte de 
uma equipe multiprofissional.

Palavras-chave: Anormalidades congênitas. Odontologia. 
Anormalidades craniofaciais. Micrognatismo.

ABSTRACT
Introduction: Birth defects are structural or functional 
changes that occur during intrauterine life. The dentist 
must recognize the craniofacial defects, complement the 
phenotypic characterization and manage them within 
a multidisciplinary team. The present review aims to 
assist the dentist to diagnose these findings and present 
syndromic conditions typically associated with cranio-
facial malformations. Literature Review: Craniofacial 
manifestations of birth defects are conditions that must 
be recognized by dentists, as they are frequently present 
in their daily practices, and this professional may be 
the first to identify such findings. The main syndromic 
clinical pictures typically associated with micrognathia, 
oral clefts and skeletal dysplasias with craniofacial man-
ifestation are presented, pointing out their clinical and 
genetic features. Discussion: The dentist must perform 
a detailed anamnesis including family history, as well 
as should recognize both clinical and radiographically 
the dysmorphisms, observing the patient systemically. 
Conclusion: Dentistry professionals should receive the-
oretical-practical training for the diagnosis, treatment 
and surveillance of individuals with congenital defects, 
either in individual assessment or as part of a multipro-
fessional team.

Keywords: Congenital abnormalities. Dentistry. Cranio-
facial abnormalities. Micrognathism.
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Introdução
Defeitos congênitos são alterações estruturais ou funcionais que ocorrem durante a 

vida intra-uterina, podendo ser identificadas no período pré-natal, ao nascimento ou até 
mais tarde na vida. São causadas por fatores genéticos, ambientais (teratogênicos) ou mistos 
(genética e ambiental)1,2. Os fatores genéticos correspondem a 45% das causas de malforma-
ção, entretanto a maioria das causas ainda é desconhecida3.

De acordo com dados do Estudo Colaborativo Latino Americano de Malformações 
Congênitas (ECLAMC), a taxa dos defeitos congênitos foi de 4,2% no Brasil4. O Ministério da 
Saúde descreveu, em 2018, uma prevalência de 0,88% de defeitos congênitos ao nascimento 
no Brasil5. No Rio Grande do Sul, sua incidência variou de 10 a 15/1.000 recém-nascidos vivos6. 
Já em 2016, a Organização Pan-Americana da Saúde (OPAS) relatou que esses defeitos con-
gênitos são a segunda principal causa de morte em recém-nascidos e crianças menores de 
cinco anos nas Américas7. Os defeitos congênitos são classificados nas seguintes categorias: 
deformidades, malformações, sequências, disrupções e displasias2.

Deformidades ocorrem por atuação de forças mecânicas que distorcem estruturas 
embrionárias ou fetais previamente normais (por exemplo, face achatada, pés tortos). Tais 
forças mecânicas podem ser devidas a fatores específicos da mãe (por exemplo, miomas 
uterinos), da gravidez (por exemplo, gestação múltipla) e/ou do feto (oligodrâmnio, apre-
sentação pélvica)2,3,8.

Disrupção resulta da destruição de estruturas (tecido ou órgão) previamente forma-
das, em geral ocorrendo numa fase intermediária do desenvolvimento (por exemplo, fendas 
faciais secundárias a bandas amnióticas)2,9,10.

Displasia é um defeito primário envolvendo uma desorganização das células de um 
tecido específico (por exemplo, displasias esqueléticas e displasia ectodérmica)2,9.

Sequência são múltiplas anomalias secundárias a uma anomalia primária. Por exemplo, 
na sequência de Pierre-Robin há um defeito primário do desenvolvimento da mandíbula, 
levando a uma mandíbula pequena (micrognatia) que ocasionará uma retração da língua 
(glossoptose) e disfunção respiratória, com ou sem fechamento inacabado do palato (fenda 
palatina). Tal sequência poderá levar a problemas na fala e deglutição10.

As malformações denotam um problema primário na formação dos tecidos ou órgãos (por 
exemplo, polidactilia). Malformações podem ocorrer de modo sindrômico, quando associadas 
a outras malformações ou isoladas. Síndrome é um conjunto de defeitos congênitas que se 
relacionam patofisiologicamente, entretanto não podem ser explicadas em uma sequência 
única (por exemplo, Síndrome de Patau)3,10,11.

Um defeito congênito poderá causar problemas relevantes não só para o paciente como 
também para sua família, pois precisarão enfrentar desafios com os cuidados de saúde, e 
quanto à plena inclusão na sociedade12. Portanto os defeitos congênitos são classificados em 
maiores e menores de acordo com o impacto clínico, social e estético associado2.

Anomalias maiores afetam estruturas clinicamente importantes, como por exemplo 
palato, olhos, cérebro, coração e rins. A maioria das malformações maiores ocorre como 
defeitos isolados, embora muitas vezes possam ser essenciais para atender aos critérios de 
diagnóstico de uma síndrome reconhecível. Além disso, podem levar a problemas clínicos e 
estéticos. Alguns exemplos são fendas orais, síndrome de Down, anencefalia e cardiopatia 
congênita2,10,13.

Anomalias menores são consideradas distúrbios sutis do desenvolvimento e não têm 
consequências médicas, sociais ou cosméticas graves, mas podem ser bastante frequentes 
na população em geral como achados isolados. Alguns exemplos são as fossetas, apêndices 
pré-auriculares e mamilos extranumerários2,10.
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Esse artigo tem como objetivo pontuar a importância do profissional da odontologia 
frente a casos de defeitos craniofaciais congênitos, já que muitas doenças apresentam mani-
festações craniofaciais e dentárias14,15. Tais conhecimentos são fundamentais ao dentista 
para o diagnóstico dessas condições e adequado encaminhamento do paciente a uma equipe 
multidisciplinar.

Revisão de literatura

Malformações frequentes na rotina do cirurgião-dentista 
Fendas orais, macroglossia, agenesias, maloclusões, erupções dentárias precoces ou 

tardias, malformações dentárias, micrognatia, hipoplasias de esmalte, Displasia Cleidocra-
niana, Sífilis congênita, sequência de Pierre-Robin e Incontinência Pigmentar são alguns 
exemplos de malformações craniofaciais congênitas16-20. Via de regra essas malformações 
devem ser reconhecidas pelo dentista.

Fendas orais
As fissuras orais se dividem em fissura lábio palatina (FLP) e fissura palatina (FP). Os 

defeitos de fechamento labial ocorrem até a 8.ª semana de desenvolvimento embrionário, 
enquanto que os de palato ocorrem até a 12.ª semana de vida gestacional21,22. As fissuras orais 
podem ocorrer de forma isolada ou associadas a outros defeitos congênitos23, algumas das 
apresentações sindrômicas mais relevantes e prevalentes são listadas na Tabela 1. 

Tabela 1: Principais síndromes genéticas associadas a fendas labiais e/ou palatinas.

Síndrome Gene ou
locus envolvido Tipo de herança Outros sinais clínicos

Van der Woude24,25 IRF6 Autossômica 
dominante

Fístulas de lábio inferior, geral-
mente bilaterais.

Stickler25,26 COL2A1
COL11A1
COL11A2
COL9A1
COL9A2
COL9A3

Autossômica 
dominante e 
autossômica 
recessiva

Miopia, catarata, descolamento de 
retina, perda auditiva condutiva e 
neurossensorial, displasia espon-
diloepifisária leve e/ou artrite 
precoce.

DiGeorge  
ou síndrome  
Velocardiofacial25,27

Deleção 22q11.2 Autossômica 
dominante

Malformações cardíacas congêni-
tas, incompetência velofaríngea, 
deficiência imunológica, perda 
auditiva neurossensorial e/ou 
condutiva. Doenças psiquiátricas e 
distúrbios autoimunes.

Apert25,28 FGFR2 Autossômica 
dominante

Craniossinostose, retrusão da face 
média, sindactilia completa e com-
plexa de mãos e pés.
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Síndrome Gene ou
locus envolvido Tipo de herança Outros sinais clínicos

Cornelia de 
Lange25,29

NIPBL
RAD21
SMC3

Autossômica 
dominante

Restrição de crescimento de início 
pré-natal; sinofre, sobrancelhas 
altamente arqueadas, hirsutismo 
e defeitos de redução de membros 
superiores, cílios longos, nariz 
curto com narinas antevertidas, 
dentes pequenos e espaçados, 
microcefalia e defeitos do septo 
cardíaco.

HDAC8
SMC1A

Ligada ao X

Craniofrontonasal25 EFNB1 Ligada ao X domi-
nante

Craniossinostose coronal; braqui-
cefalia; hipertelorismo; exotropia; 
raiz nasal larga; Ponta nasal bífida; 
hérnia diafragmática; hipopla-
sia ou agenesia do corpo caloso. 
Expressão mais severa em mulhe-
res que homens.

Kabuki25 KMT2D Autossômica 
dominante 

Fissuras palpebrais longas com 
eversão do terço lateral da pálpe-
bra inferior; sobrancelhas arquea-
das e largas; columela curta com 
ponta nasal deprimida; orelhas 
grandes, proeminentes ou em 
concha; deficiência intelectual leve 
a moderada; restrição de cresci-
mento pós-natal; cardiopatias 
congênitas; dentes espaçados e 
hipodontia; problemas de alimen-
tação e perda auditiva.

KDM6A Ligada ao X

A causa pode ser genética, ambiental ou multifatorial, ou seja, uma combinação de fato-
res ambientais e genéticos. Os fatores ambientais mais conhecidos são a exposição materna 
ao tabagismo, álcool e a deficiência de ácido fólico até o primeiro trimestre de gestação30,31. 
Segundo a Organização Mundial da Saúde (OMS) essas malformações acontecem em uma a 
cada 650 crianças nascidas no Brasil32. 

Essas malformações afetam a estética e podem causar problemas auditivos, desnu-
trição, problemas dentários, bem como dificuldade na fala, possivelmente causando baixa 
autoestima no paciente32. 

Micrognatia
A micrognatia significa mandíbula com tamanho reduzido e posição retrognata em 

relação à base do crânio33. Além disso, pode ser observada de forma isolada ou como carac-
terísticas de algumas síndromes como por exemplo Síndrome de Treacher Collins, Síndrome 
de Franceschetti, Síndrome de Nager, Síndrome de Goldenhar, Sequência de Pierre Robin, 
Síndrome de Down ou a síndrome de deleção 22q1134,35. Quando há a combinação da microg-
natia com glossoptose isso ocasiona no paciente problemas respiratórios e alimentares33. 
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A sequência de Pierre Robin não é uma síndrome específica e sim um complexo que 
pode ocorrer de forma isolada ou associada com outras malformações que juntas podem ser 
relacionadas a uma síndrome específica36. Exemplos de síndromes que podem apresentar 
micrognatia como um de seus achados estão descritas na Tabela 2.

Tabela 2: Síndromes genéticas mais prevalentes e relevantes associadas a micrognatia.

Síndrome Gene Tipo de herança Outros sinais clínicos

Stickler25,26,35 COL2A1  
COL11A1  
COL11A2

Autossômica  
dominante

Miopia; catarata; descolamento de 
retina; perda auditiva condutiva e 
neurossensorial; subdesenvolvimento 
médio-facial e fenda palatina.

COL9A1 
COL9A2 
COL9A3

Autossômica  
recessiva 

Treacher-Collins37,38 TCOF1
POLR1D

Autossômica  
dominante 

Fissuras palpebrais descendentes 
bilaterais e simétricas; hipoplasia 
malar, de zigomáticos e da mandíbula; 
micrognatia e anormalidades externas 
da orelha; perda auditiva condutiva. 
Podem apresentar também fendas 
orais. Normalmente, o intelecto é 
preservado.

POLR1C 
POLR1D

Autossômica  
recessiva

Cri-du-chat37 Deleção do 
braço curto do 
cromossomo 5 
(del5p)

Autossômica  
dominante

Microcefalia; pregas epicânticas pro-
eminentes; ponte nasal ampla; choro 
agudo; atraso de desenvolvimento e 
deficiência intelectual.

Displasias esqueléticas
As displasias esqueléticas (DE) também chamadas de displasias ósseas são um con-

junto de doenças que apresentam alterações no tecido ósseo e cartilaginoso, que tem como 
consequência problemas no crescimento. Seu padrão de herança pode ser autossômico 
recessivo, autossômico dominante, recessivo ligado ao X, dominante ligado ao X39. O número 
total dessas doenças está em 43640. As DE como grupo apresentam uma frequência de 1 em 
3.000 a 5.000 recém-nascidos41. Um exemplo é a acondroplasia, que cursa com baixa estatura, 
macrocefalia com fronte proeminente, ponte nasal baixa, nádegas e abdômen protuberantes, 
membros com encurtamento proximal (rizomélico)42. Sua prevalência é de 1-9 a cada 100.000 
nascidos vivos43.

Outro exemplo é a Displasia ou Disostose Cleidocraniana, uma síndrome caracterizada 
pelo atraso no fechamento das suturas cranianas, clavículas hipoplásicas e por alterações 
na face e dentes. A incidência é de 1-9 em 1.000.000 nascidos vivos e apresenta um padrão 
de herança autossômico dominante, sendo causada por variantes no gene RUNX2 (6p21)44. 
Alteração na erupção dos dentes permanentes, presença de dentes supranumerários, e atraso 
na esfoliação dos dentes decíduos são características dessa síndrome45,46. Outros exemplos 
de displasias esqueléticas com acometimento dentário são listados na Tabela 3.
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Tabela 3: Principais displasias esqueléticas com acometimento dentário.

Síndrome Gene  
envolvido

Tipo  
de herança Alterações dentárias Outros sinais  

clínicos

Displasia clei-
docraniana47

RUNX2 Autossômica 
dominante

Perda retardada dos 
dentes decíduos; apa-
recimento tardio dos 
dentes permanen-
tes; dentes cônicos; 
supranumerários; má 
oclusão.

Clavículas subdesenvol-
vidas ou ausentes; fecha-
mento retardado das sutu-
ras cranianas e fontanelas 
amplas; pode haver baixa 
estatura; perda auditiva.

Osteogenese 
imperfeita47,48

COL1A1
COL1A2
IFITM5

Autossômica 
dominante

Coroa dental curta 
com exposição den-
tinária ao desgaste 
(coroa bulbosa). 
Anomalias dentais, 
obliteração da polpa 
dental, raízes curtas e 
delgadas.

Graus variados de fragi-
lidade óssea. Fraturas e 
deformidades ósseas de 
gravidade e frequência 
variáveis, desde formas 
letais perinatais até formas 
de manifestação e diag-
nóstico na vida adulta. 
Pode ocorrer esclera azu-
lada, surdez e fácies com 
aspecto triangular.

CRTAP
SPARC
BMP1
CREB3L1
SERPINH1
P3H1
WNT1
SERPINF1
FKBP10

Autossômica 
recessiva

Síndrome de 
Braquiolmia- 
-amelogenese 
imperfeita49

ENAM Autossômica 
recessiva

Amelogênese imper-
feita da dentição pri-
mária e permanente, 
com hipomineraliza-
ção do esmalte e des-
coloração dos dentes. 
Posição mandibular 
retrognática, disgna-
tia vertical e mordida 
aberta anterior.

Braquiolmia, platispon-
dilia leve, ilíacos largos, 
colos femorais alongados 
com coxa valga, escoliose e 
baixa estatura com tronco 
curto.

Displasia 
condroec-
todérmica 
(Síndrome 
de Ellis van 
Creveld)47

EVC
EVC2

Autossômica 
recessiva

Fenda alveolar, dentes 
neonatais, hipodon-
tia, atraso da erupção 
dentária.

Displasia esquelética e 
ectodérmica. Tétrade 
típica: baixa estatura, poli-
dactilia pós-axial, displasia 
ectodérmica e defeitos 
cardíacos congênitos.

Displasia 
Diastrófica47,50

SLC26A2 Autossômica 
recessiva

Fenda palatina, palato 
alto, micrognatia, 
microdontia, apinha-
mento dental.

Estenose laringotraqueal, 
calcificação da cartila-
gem costal, cifoescoliose, 
encurtamento de ossos 
longos, polegar “de caro-
neiro”, pés tortos, baixa 
estatura.

Acondropla-
sia42,43,51

FGFR3 Autossômica 
dominante

Hipoplasia maxilar, 
prognatismo mandi-
bular.

Baixa estatura despropor-
cionada, com encurtamento 
predominantemente 
proximal, macrocefalia com 
fronte proeminente e ponte 
nasal baixa.
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O papel do cirurgião-dentista frente a um defeito congênito
Os cirurgiões-dentistas, via de regra, atendem seus pacientes semestralmente, para 

cuidados preventivos ou semanalmente quando há algum comprometimento maior. Seu 
campo de trabalho envolve o diagnóstico de alterações na cavidade bucal, facial e cervical52,53.

Uma anamnese detalhada, coletando o histórico pessoal e familiar do paciente deve 
ser realizada. Além disso, um reconhecimento clínico e radiológico de diferentes dismor-
fias dentárias e craniofaciais se tornam fundamentais para o exame clínico do cirurgião- 
-dentista14,52,54. Quando esse profissional se encontra em uma equipe multidisciplinar, uma 
avaliação sistêmica poderá levar ao diagnóstico de um achado isolado ou sindrômico55.

O cirurgião-dentista que observa algum defeito congênito precisa estar preparado para 
responder às perguntas dos pacientes e saber para onde encaminhá-lo para obter informa-
ções ou aconselhamento genético. Quando faz parte de uma equipe multiprofissional, seus 
achados complementam a caracterização fenotípica e auxiliam no processo diagnóstico. Isso 
requer uma compreensão básica da genética das doenças humanas, conhecimento dos tipos 
de testes genéticos disponíveis e sensibilidade às preocupações da família56.

Os cirurgiões-dentistas estão em uma posição crucial na identificação de pacientes com 
doenças genéticas e encaminhamento adequado para centros de atenção a Doenças Raras56, 
e em muitos casos podem ser o primeiro profissional da saúde a identificar determinados 
defeitos congênitos57.

Após o diagnóstico etiológico definitivo de um quadro malformativo, a avaliação 
odontológica também pode ter papel chave no tratamento e monitorização desta condição. 
O cirurgião-dentista deverá definir o melhor tratamento odontológico de forma individua-
lizada e depois recomenda-se que seja realizado um acompanhamento permanente da saúde 
bucal, com a realização de medidas preventivas e reabilitação oral. Isso idealmente deve ser 
conduzido em uma equipe multiprofissional e com participação do paciente e da família58.

Discussão
Essa é a primeira revisão de literatura a enfatizar defeitos congênitos potencialmente 

identificáveis na prática do cirurgião-dentista e o papel deste profissional frente ao diag-
nóstico e manejo de tais achados clínicos.

Existem mais de 7.000 diferentes doenças raras em todo o mundo, e muitas dessas 
envolvem anomalias craniofaciais52. Algumas podem permanecer por toda a vida se não 
corrigidas cirurgicamente e outras podem vir a desaparecer, permanecendo apenas seu 
comprometimento dentário14,57,59. 

No caso de tratamento dos pacientes fissurados, o dentista faz parte de uma equipe 
multidisciplinar, tendo como papel a prevenção, reabilitação e manutenção da saúde bucal 
do paciente60. Já o tratamento de casos com micrognatia na sua forma leve pode ser realizado 
através de estímulo e sucção no aleitamento materno. Ou também com o uso de aparelhos 
ortodônticos e/ou ortopédicos funcionais dos maxilares61,62. Em casos graves, nos quais o 
paciente apresenta Sequência de Pierre-Robin, deve ser realizado cirurgia ortognática ou 
através de alongamento ósseo por estiramento gradual, distração osteogênica da mandíbula 
com uma equipe multidisciplinar62.

Em casos de displasias esqueléticas como a displasia cleidocraniana, o cirurgião-den-
tista deve estar atento a todas as características clínicas e realizar o tratamento caso a caso. 
O tratamento terá um protocolo individualizado, pois dependerá da idade do paciente e 
circunstâncias sistêmicas, bem como da sua adesão ao procedimento indicado63.
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O cirurgião-dentista deve ter o conhecimento de conceitos básicos de genética humana 
e clínica64,65. Os cursos de graduação em geral deixam de considerar a genética em sua prá-
tica clínica odontológica66, porém os conceitos e princípios da genética deveriam passar 
de um conteúdo teórico para um conhecimento que é aplicado no cuidado de pacientes56. 
Compreender os aspectos genéticos das doenças e gerar novas abordagens para prevenir, 
diagnosticar e manejar doenças e síndromes criaram novas necessidades para a ciência básica 
e educação clínica em odontologia. Implicações sociais, éticas e legais novas e desafiadoras 
estão associadas ao uso de informações genéticas no tratamento e prevenção de doenças56,66.

Há evidências crescentes do papel do cirurgião-dentista em reconhecer não apenas 
distúrbios dentais e orais, mas também indicadores sistêmicos de distúrbios genéticos, tor-
nando esse profissional uma parte integrante da saúde geral e do bem-estar dos pacientes56. 
Esta avaliação poderá subsidiar o encaminhamento a um médico geneticista e assim apoiar 
o diagnóstico etiológico definitivo, a partir do qual poderá ser iniciado um tratamento espe-
cífico e aconselhamento genético preciso52.

Outra situação recorrente na prática clínica é o exame odontológico como avaliação 
diagnóstica que apoiará a equipe multiprofissional, após a identificação de achados sistê-
micos que possam estar associados a manifestações orais ou craniofaciais. Nestes casos a 
avaliação é dirigida para achados típicos já identificados em casos anteriormente descri-
tos como agenesias dentais, malformações dentárias18, micrognatia ou fendas orais, por 
exemplo21. Como suporte diagnóstico, o cirurgião-dentista pode recorrer a alguns websites 
amplamente acessíveis tais como Genereviews®67, Online Mendelian Inheritance in Man 
(OMIM)47, Orphanet49 e Phenomizer68.

Portanto, a visão de que as atividades do dentista se limitam à manipulação dos dentes 
está sendo substituída pela visão de que o dentista é um membro importante da equipe de 
saúde. Existe uma função e responsabilidade ampliadas, e uma parte significativa envolve 
a atenção a indivíduos com condições genéticas, incluindo o diagnóstico e o processo de 
aconselhamento genético56.

Conclusão
O cirurgião-dentista deve reconhecer os aspectos clínicos e radiológicos dos defeitos 

congênitos. Uma anamnese cuidadosa deve fazer parte da propedêutica, incluindo a revisão 
de sinais ou sintomas sistêmicos e história familiar. 

Assim o cirurgião-dentista terá ferramentas para o diagnóstico de defeitos craniofaciais 
congênitos ou encaminhamento para confirmação diagnóstica e aconselhamento genético.  
Os profissionais da odontologia devem receber treinamento teórico e prático para o diag-
nóstico, tratamento e vigilância de indivíduos com defeitos congênitos, seja na avaliação 
individual ou como parte de uma equipe multiprofissional.
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