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A Sindrome de Papillon-Lefévre (SPL) ¢ uma doenga genética rara caracterizada por
hiperqueratose palmoplantar e periodontite grave, levando a perda precoce dos dentes. Estudos
recentes identificaram o gene CTSC, localizado no cromossomo 11q14-q21, como crucial para
a patogénese da SPL. Mutagdes nesse gene afetam a funcdo imunolégica e a integridade do
epitélio dental, contribuindo para os sintomas clinicos da sindrome. Foi realizada uma revisao
sistematica da literatura em agosto de 2024, utilizando bases de dados como PubMed e
SciELO, cobrindo publicagdes de 2021 a 2024. A pesquisa usou palavras-chave relacionadas
a SPL e selecionou 10 artigos relevantes apos analise criteriosa dos titulos ¢ resumos. A SPL
resulta de mutagdes no gene CTSC, afetando a catepsina C e prejudicando a resposta
imunolégica e a saude dental. As manifestagdes clinicas incluem queratose palmoplantar e
periodontite severa, com perda dentaria precoce. O tratamento da SPL exige uma abordagem
multidisciplinar, envolvendo retinoides e antibidticos, ¢ pode se beneficiar de tecnologias
digitais e proteses removiveis. Embora implantes dentarios mostrem uma taxa de sucesso
promissora, a manutencdo da higiene bucal ¢ crucial. Estratégias de tratamento eficazes
incluem a combinacdo de higiene rigorosa e acompanhamento regular. O tratamento da SPL ¢
desafiador e requer uma abordagem integrada para melhorar a qualidade de vida dos pacientes.
A detecg@o precoce e um manejo multidisciplinar sdo essenciais para mitigar os efeitos da
sindrome e preservar a saude dental.

ABSTRACT (ENG)

This is an open access article
under the CC BY license
(http://creativecommons.org/licen
ses/by/4.0/)

Papillon-Lefévre syndrome (PLS) is a rare genetic disease characterized by palmoplantar
hyperkeratosis and severe periodontitis, leading to early tooth loss. Recent studies have
identified the CTSC gene, located on chromosome 11q14-q21, as crucial for the pathogenesis
of PLS. Mutations in this gene affect the immune function and integrity of the dental
epithelium, contributing to the clinical symptoms of the syndrome. A systematic review of the
literature was performed in August 2024, using databases such as PubMed and SciELO,
covering publications from 2021 to 2024. The search used keywords related to PLS and
selected 10 relevant articles after careful analysis of titles and abstracts. PLS results from
mutations in the CTSC gene, affecting cathepsin C and impairing the immune response and
dental health. Clinical manifestations include palmoplantar keratosis and severe periodontitis,
with early tooth loss. Treatment of PLS requires a multidisciplinary approach, involving
retinoids and antibiotics, and may benefit from digital technologies and removable prosthetics.
Although dental implants show promising success rates, maintaining oral hygiene is crucial.
Effective treatment strategies include a combination of rigorous hygiene and regular follow-
up. Treatment of PLS is challenging and requires an integrated approach to improve patients’
quality of life. Early detection and multidisciplinary management are essential to mitigate the
effects of the syndrome and preserve dental health.

INTRODUCAO / INTRODUCTION

A Sindrome de Papillon-Lefévre (SPL) é uma condicdo
genética rara caracterizada por hiperqueratose palmoplantar e
periodontite grave, resultando na perda precoce dos dentes.
Estudos recentes tém avancado na compreensdo das bases
genéticas e na identificag@o de tratamentos para essa sindrome,
destacando a importancia do gene CTSC, localizado no
cromossomo 11q14-q21, na patogénese da SPL. De acordo com
Neville et al. (2016), mutacdes nesse gene comprometem a
funcdo imunolodgica e a integridade do epitélio juncional ao
redor dos dentes, levando as caracteristicas clinicas observadas.
Essa descoberta foi corroborada por Rajeswari et al. (2024), que
enfatizaram o papel crucial da catepsina C na ativagdo de
proteases envolvidas na resposta imunolégica.

Clinicamente, a SPL manifesta-se por queratose palmoplantar e
periodontite severa, com perda dentaria precoce. Os sintomas
cutaneos frequentemente surgem antes dos trés anos, conforme
descrito por Neville et al. (2016), que também associaram a
periodontite a bactéria Aggregatibacter
actinomycetemcomitans. Giannetti et al. (2020) complementam
essa descri¢do ao salientar a importancia da detecgdo precoce

da sindrome para um manejo eficaz e prevengdo da perda
dentaria. O tratamento precoce ¢ essencial para mitigar os
efeitos da periodontite e preservar a denti¢do, sendo um aspecto
amplamente abordado na literatura.

O tratamento da SPL requer uma abordagem multidisciplinar,
incluindo o uso de retinoides sistémicos para lesdes cutineas e
antibioticos para infecgdes periodontais, conforme sugerido por
Neville et al. (2016). No entanto, o tratamento continua a
apresentar desafios, especialmente na preservagdo dentaria.
Giannetti et al. (2020) destacam a complexidade do tratamento
protético e sugerem que a introdugdo de tecnologias digitais
pode melhorar o manejo da condi¢do. Rajeswari et al. (2024)
reforcam a necessidade de uma abordagem integrada,
envolvendo dermatologistas, pediatras e dentistas, além de
enfatizar a importdncia da educacdo familiar e do
aconselhamento genético.

Adicionalmente, novas estratégias de tratamento tém sido
investigadas para melhorar a qualidade de vida dos pacientes
com SPL. Moghadam et al. (2020) analisaram a eficacia de
implantes dentarios como uma opgao terapéutica, concluindo
que, apesar das complicagdes como peri-implantite, a taxa de
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sucesso dos implantes ¢ promissora. Por sua vez, Schnab (2022)
demonstrou que a periodontite associada a SPL pode ser
controlada com uma combinagdo de higiene bucal rigorosa,
limpeza profissional e, em alguns casos, antibidticos,
destacando a importincia da adesdo ao tratamento e do
acompanhamento regular para o sucesso terapéutico a longo
prazo.

METODOLOGIA/METHODOLOGY

O presente estudo realizou uma revisao de literatura sistematica
com métodos rigorosos para identificar, selecionar e avaliar os
estudos pertinentes. A pesquisa foi conduzida meticulosamente
ao longo do més de Agosto de 2024, utilizando artigos
cientificos disponiveis em diversas bases de dados renomadas,
tais como PubMed (Medical Literature Analysis and Retrieval
System Online), SciELO (Scientific Electronic Library
Online), Biblioteca Virtual em Satde (BVS) e Google
Académico, abrangendo publicagcdes no periodo de 2021 a
2024. A busca foi conduzida de maneira abrangente,
empregando uma combinacdo e/ou separadamente das
palavras-chaves: “Queratose plantar”, “Sindrome de Papillon-
Lefévre” e “Periodontite agressiva”.

Apos uma criteriosa analise dos titulos e resumos, os artigos
considerados relevantes foram selecionados para leitura
integral. Os critérios de inclusdo adotados abarcam estudos de
casos clinicos e revisdes de literatura publicados nos idiomas
portugués ¢ inglés, desde que estes estivessem alinhados com
as diretrizes estabelecidas.

Foram aplicados critérios de exclusdo rigorosos, que englobam
artigos que ndo abordaram diretamente a tematica da pesquisa,
bem como trabalhos de conclusao de curso, artigos repetidos ou
incompletos, monografias e artigos que estivessem fora do
intervalo temporal especificado. Desta forma, 10 artigos foram
selecionados e 5 artigos excluido, em consondncia com os
critérios citados anteriormente.

RESULTADOS E DISCUSSAO /
DISCUSSION

RESULTS &

De acordo com Neville et al. (2016), a PLS ¢é causada por
mutagdes no gene CTSC, localizado no cromossomo 11q14-
g21. Este gene ¢ fundamental para a fun¢do imunoldgica e a
integridade do epitélio juncional ao redor dos dentes. A
disfungdo da catepsina C resultante dessas mutagdes
compromete a resposta imunoldgica e a estrutura da pele,
levando as caracteristicas clinicas observadas. A concordancia
entre os estudos sobre o papel do CTSC na etiologia da PLS
destaca a importancia de pesquisas adicionais para entender
melhor como essas mutacdes afetam a patogénese da sindrome.
Rajeswari et al. (2024) confirmam essa relagdo, enfatizando que
a mutagdo no CTSC ¢ crucial para a ativagdo de proteases
envolvidas na resposta imunoldgica, o que alinha com as
descobertas de Neville et al. (2016).

As manifestacdes clinicas da PLS incluem queratose
palmoplantar e periodontite severa, que levam a perda precoce
dos dentes deciduos e permanentes. Neville et al. (2016)
descrevem que os sintomas cutdneos frequentemente surgem

antes dos trés anos e sdo caracterizados por queratose palmar e
plantar, além de periodontite associada a bactéria
Aggregatibacter actinomycetemcomitans. Giannetti et al.
(2020) complementam essa descri¢do ao destacar a importancia
da detecgdo precoce da sindrome, que é essencial para um
manejo eficaz e para prevenir a perda dentdria precoce. A
literatura sugere que o tratamento deve ser iniciado cedo para
mitigar os efeitos da periodontite e preservar a denti¢o.

O tratamento da PLS ¢ desafiador e exige uma abordagem
multidisciplinar. Neville et al. (2016) sugerem o uso de
retindides sistémicos para as lesdes cutdneas e antibioticos,
como amoxicilina e metronidazol, para controlar a infeccdo
periodontal. No entanto, a eficacia desses tratamentos pode ser
variavel, e a perda dentaria continua sendo um problema
significativo. Giannetti et al. (2020) destacam que o tratamento
protético para pacientes com PLS ¢ complicado e pode
necessitar de procedimentos invasivos. A introdugdo de
tecnologias digitais pode melhorar o conforto do paciente e
reduzir o impacto nos tecidos, oferecendo uma perspectiva
promissora para o manejo da condi¢do. Rajeswari et al. (2024)
reforgam a necessidade de uma abordagem multidisciplinar,
incluindo dermatologistas, pediatras e dentistas. Eles enfatizam
a importdncia da educacdo familiar e do aconselhamento
genético, além de sugerirem o uso de préteses parciais
removiveis como uma solucdo adequada para pacientes
pediatricos. A revisdo também destaca que, apesar dos desafios
associados a PLS, estratégias como a terapia com retinoides
podem ser uteis no controle das lesdes cutaneas, oferecendo um
alivio adicional para os pacientes.

Segundo o trabalho de Adanski et all (2020) a Sindrome de
Papillon-Lefévre (SPL) ¢ uma caracterizada por hiperqueratose
palmoplantar e periodontite grave, que leva a perda precoce dos
dentes. A causa da SPL ¢ uma mutagdo no gene CTSC, que
codifica a enzima catepsina C. Essa enzima € crucial para o
funcionamento  adequado do  sistema  imunoldgico,
especialmente na resposta a infec¢des. Nesse sentido, o
diagnostico da SPL pode ser desafiador devido a sobreposigdo
de sintomas com outras doengas. O diagndstico baseia-se em
caracteristicas clinicas além de testes genéticos para confirmar
a mutagdo no gene CTSC. Segundo os autores, o tratamento da
SPL ¢ principalmente sintomatico e tem como objetivo
controlar a inflamagdo e prevenir a perda dentaria e em alguns
casos, o transplante de medula 6ssea pode ser considerado
como uma opgao terapéutica.

Por sua vez, o estudo realizado por Moghadam et al. (2020)
analisou a eficacia de implantes dentarios como tratamento para
pacientes com SPL, que geralmente perdem todos os dentes em
idade jovem.As principais complicagdes observadas foram
peri-implantite e falha do implante, geralmente relacionadas a
falta de higiene bucal ou a idade do paciente. No entanto, a taxa
de sucesso dos implantes foi relativamente alta, com uma taxa
de falha de cerca de 7% na maxila e 2% na mandibula e os
autores concluiram que implantes dentarios podem ser uma
op¢do de tratamento eficaz para pacientes com SPL. Mas, ¢
fundamental que esses pacientes recebam acompanhamento
odontologico regular e mantenham uma boa higiene bucal para
garantir o sucesso do tratamento a longo prazo.
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Em outro momento, Schnabl (2022) buscou identificar as
melhores estratégias de tratamento para a periodontite em
pacientes com SPL, com o objetivo de retardar ou parar a
progressdo da doenga e preservar os dentes por mais tempo. O
estudo analisou varios casos de pacientes com SPL que
receberam tratamento periodontal e tiveram sucesso em
controlar a doenca. O trabalho dos autores demonstra que a
periodontite associada a SPL pode ser controlada com um
tratamento intensivo e bem planejado. A combinagao de higiene
bucal rigorosa, limpeza profissional regular, extracao de dentes
quando necessario e, em alguns casos, o uso de antibidticos,
pode ajudar a preservar os dentes ¢ melhorar a qualidade de vida
dos pacientes. No entanto, ¢ importante ressaltar que o sucesso
do tratamento depende da adesdo do paciente ao tratamento e
do acompanhamento regular pelo dentista.

CONCLUSAO / CONCLUSION

A Sindrome de Papillon-Lefévre (SPL) é uma condicdo
genética rara que exige um manejo complexo devido as suas
manifestacdes severas de hiperqueratose palmoplantar e
periodontite grave. A identifica¢do do gene CTSC como central
na patogénese da SPL foi um avango significativo,
evidenciando o papel das mutagdes genéticas na fungdo
imunologica e na satide dental. O tratamento bem-sucedido da
SPL  requer uma abordagem integrada, envolvendo
dermatologistas, dentistas ¢ pediatras, e combinando retinoides
e antibidticos com o uso de tecnologias digitais ¢ proteses
removiveis. Apesar dos desafios associados a preservacdo
dentaria e a necessidade de uma boa higiene bucal, estratégias
como a utilizagdo de implantes dentarios e o tratamento
intensivo da periodontite mostram-se promissoras. A continua
pesquisa e inovagdo sdo essenciais para melhorar a qualidade
de vida dos pacientes e otimizar os resultados a longo prazo.
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