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REesumo

Introduc¢do: A Sindrome de Richner-Hanhart se caracteriza
pela auséncia em grau variavel de porgoes distais de uma ou
mais extremidades, associada a micrognasia e microglossia
severa. A etiologia desta rara sindrome permanece desconhe-
cida.

Relato de Caso: Neste artigo relatamos o caso de um paciente
com Sindrome de Richner-Hanhart que apresentava auséncia
de terco anterior da lingua, micrognatia, malformagoes dos
pododactilos e quirodactilos, de pés e maos, além de desvio
de septo nasal para esquerda.

Comentarios Finais: O tratamento consiste em dieta com
restricao de tirosina e acompanhamento continuo com
otorrinolaringologista e fisioterapeuta.

Palavras-chave: micrognatismo, carcinoma hepatocelular,
doencas da lingua.

SUMMARY

Introduction: Richner-Hanhart Syndrome is characterized by
the absence in a variable degree of distal portions of one or
more extremities, in association with micrognathia and severe
microglossia. The etiology of this infrequent syndrome remains
unknown.

Case Report: In this article, we report the case of a patient with
Richner-Hanhart Syndrome, who showed an absence of the
back third of the tongue, micrognathia, malformation of fingers
and toes, as well as nasal septum deviation to the left.
Final Comments: The treatment comprises a tyrosine-restricted
diet together with a continuous follow-up with an
otorhinolaryngologist and a physiotherapist.

Keywords: micrognathia, liver cancer, tongue diseases.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Richner-Hanhart ou Tirosinemia tipo
IIse caracteriza por auséncia em grau variavel de porcoes
distais de uma ou mais extremidades, associada a
micrognasia e microglossia severa ouambas (1).

A etiologia desta rara sindrome permanece desco-
nhecida e, fatores ambientais, bem como genéticos tém sido
postulados (2). A prevaléncia estimada é de 1:500.000 (1).

A patogénese do dano tecidual nao é bem compre-
endida. Altos niveis plasmaticos de tirosina e de metabdlitos
desta (4cidos fendlicos) tém sido implicados, mas essa
associacaoainda nao é confirmada (3).

Como diagnésticos diferenciais para esta sindrome,
deve-se considerar a ectrodactilia, as paralisias de nervos
cranianos isoladas e a Sindrome de Poland (1).

O tratamento dietético para esta patologia resulta na
correcao das anormalidades quimicas (tirosinemias) e em
acentuada resolucao daslesoes cutineas e oculares. Pode,
ainda, prevenir ou melhorar a afeccao renal e do cresci-
mento, mas nao tema capacidade de impedira progressao
do acometimento hepatico (1).

REvVISAO DA LITERATURA

A sindrome de Richner-Hanhart ou Tirosinemia tipo
IT (Tirosinemia Oculocutinea) € uma rara desordem
autossdmica recessiva ligada ao metabolismo da Tirosina,
caracterizada pela deficiéncia da fracao citosolica da Tirosina
Amino Transferase Hepatica (TAT). O gene responsavel
se encontra no cromossomo 16q22.1-q 22.3. Menos de 100
casos foram documentados, a maioria deles observada em
Italianos (3).

O primeiro caso de agenesia congénita de lingua foi
descrito em 1718 por D Jussieu, em uma menina de 15
anos. KeTTnER, em 1907, foi o primeiro a associar a aglossia
as severas anomalias em pés e maos em uma crianga de 4
anos. E, ap6s pouco menos de 70 anos, em 1975, ja havia
quase 20 casos apresentados na literatura mundial (1).

A associacao de ceratoderma palmoplantar
puntiforme, ceratite e retardo mental foi primeiramente
descrito, e de forma independente, por Richner (1938) e
HantarT (1947), mas a relacio com o metabolismo de
tirosina nao foi descoberto antes de 1973 (3).

A etiologia dessa rara sindrome permanece desconhe-
cida e fatores ambientais e genéticos sio pesquisados (2).

Na Sindrome de Richner-Hanhart, a gravidade do
quadro varia de acordo com a importincia das diferentes
extremidades acometidas, desde peromelia completa até
a auséncia distal de um dedo, sindactilia ou hipoplasia
ungueal. A micrognasia e a icroglossia podem ser severas
e estarassociadas com fissura palatina, sinéquias, signasia
e oligodontia. Pode haver paralisia congénita de nervos
cranianos uni ou bilateral. Habitualmente, a capacidade
intelectual é preservada (1).

Ha 3 tipos de tirosinemia e a apresentacao dos
defeitos clinico e bioquimico é diferente entre eles (3).

Notipo 1 ha severo envolvimento do figado, rins e
sistema nervoso central (3). Esta associada com déficit de
crescimento, raquitismo, Sindrome de Fanconi, faléncia
hepatica progressiva, niveis elevados de tirosina e metionina
no sangue, além de aumento na excrecao urindria de
tirosina e metabdlitos (tirostria) e de acido gama-
aminolevulinico. Deficiéncia na atividade de enzimas he-
paticas, entre elas TAT e 4-hidroxipenil piruvato dioxigenase
tem sido descrita. Recentemente, a deficiéncia de
fumarilacetoacetato hidrolase foi demonstrada em intiime-
ros pacientes e apresentada como o defeito enzimatico
primario encontrado nessa doenca. Sao necessarios NTBC
e transplante hepatico para o tratamento deste tipo.

A Tirosinemia tipo 2, descrita em aproximados 20
pacientes, a maioria deles com manifestacoes da Sindrome
de Richner-Hanhart, associada a persisténcia de ceratite
severa e hiperceratoses mais variadas em dedos e palmas
das maos e plantas dos pés, apresenta resposta completa
a dieta com restricao de tirosina. A tirosina sanguinea
encontra-se muito elevada e ha tirostria macica. A auséncia
de atividade de TAT citosolica hepatica foi demonstrada
em 2 pacientes e uma deficiéncia intermediaria foi eviden-
ciada em 2 outros pacientes, em figado e fibroblastos
respectivamente (3).

Otipo 3 é extremamente raro, com predominio de
envolvimento neurolégico (3).

ReLaTO DE CAsO

LLSS, masculino, 1 ano e 11 meses, solteiro, pardo,
natural de Itaperuna / RJ e residente em Sao José de Uba
/ RJ. Ao nascer, o pediatra observou que o recém nascido
(RN) nao apresentava reflexo de succao satisfatoério e que
apenas conseguia mamar através da mamadeira. Por essa
razao, optou por encaminhar o mesmo ao otorrinolarin-
gologista. A oroscopia, observou-se que o RN apresentava
agenesia de terco anterior da lingua, associada a micrognatia;
malformacoes dos pés, das maos, dos pododactilos e
quirodactilos (Figuras 1, 2, 3 e 4); desvio de septo nasal

Arq. Int. Otorrinolaringol. / Intl. Arch. Otorhinolaryngol., Sdo Paulo - Brasil, v.15, n.3, p. 388-391, Jul/Ago/Setembro - 2011.
389



Sindrome de Richner-Hanhart e suas manifestagées otorrinolaringolégicas - relato de caso.

Tinoco et al.

Figura 1. Imagem mostrando agenesia do terco anterior da
lingua.

Figura 3.
pododactilos.

Imagem demonstrando anormalidade do

para a esquerda e auséncia de adenoide. A laringe encon-
trava-se sem anormalidades.

Foram solicitadas radiografias das maos e dos pés,
que evidenciaram fusiao dos ossos dos mesmos.

Aoanalisartodasas caracteristicas clinicasapresen-
tadas pelo RN do caso relatado, concluiu-se que este era
portador de uma rara sindrome, denominada Sindrome de
Richner-Hanhart.

No intuito de entender a provavel etiologia desta
sindrome, foi interrogada a mae a possibilidade de casa-
mento co-sanguineo e/ou de uso de drogas ilicitas durante
a gestacao, ambas negadas pela mesma. Portanto, o RN foi
encaminhado ao geneticista para elucidacao da causa de
suasindrome.

Figura 2. Imagem evidenciando a micrognatia.

Figura 4. Imagem evidenciando anormalidade dos

quirodactilos.

Atualmente, a crianca é acompanhada pelo
otorrinolaringologista submetida a tratamento fisio-
terapico. Apresenta fala apropriada e desenvolvi-
mento motor dentro dos padroes de normalidade
para idade.

DiscussAo

A etiologia desta sindrome é desconhecida. Nao se
tém encontrado evidéncias de heranca familiar e os fatores
hereditarios seriam pouco importantes. Alguns autores
defendem a possibilidade de essa patologia ocorrer por
heranca genética autossémica recessiva, co-sanguinidade
ou heranca autossdmica dominante. Outros, no entanto,
consideram fatores ambientais como possiveis causadores
da mesma (1).
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Esta condic¢ao geralmente se apresenta na infincia,
com lesdes cutineas (85% dos casos), sintomas oculares
(75%) ou complicacoes neurologicas (60%) ou qualquer
combinacao das trés (3).

As manifestacdes oculares geralmente se iniciam
em torno da 22 semana de vida, enquanto que as de pele
ocorrem depois deumano de idade, mas emalguns casos
pode se da antes do 1° més de vida (3).

Devido a micrognatia alteracoes no padrao de
succao podem ocorrer e necessitam de intervencao preco-
ce, pois podem refletir nas funcdes de mastigacao e
degluticao (8). Devidoao envolvimento da lingua além da
mastigacao, a fala pode também estar comprometida (9).

Dieta baixa em tirosina e fenilananina, em combina-
cao coma administracao de vitamina C, reduzem os niveis
séricos de tirosina. No entanto, em alguns pacientes nio é
possivel impedir o progresso da enfermidade somente
com a dieta e, portanto, se torna necessario o transplante
hepatico (6).

COMENTARIOS FINAIS

A Sindrome de Richner-Hanhart € extremamente
infrequente. Entretanto, se torna importante descrevé-la, a
fim de saber reconhecé-la e diagnostica-la precocemente
e, ainda, prosseguir com estudos que norteiam o esclare-
cimento de suas provaveis etiologias, sejam elas heredita-
rias ouambientais.
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