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Sindrome de Richieri-Costa-Pereira: relato de caso
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INTRODU(;AO: A sindrome de Richieri-Costa-Pereira é caracterizada por microstomia, micrognatia, fusdo anormal de mandibula,
fissura palatina/sequencia de Robin, auséncia dos incisivos centrais inferiores, anormalidades da orelha, primeiro arco hipoplasico,
héaluxes hipoplésicos, tibias anormais e pés tortos, podendo ou néo inclir déficit de aprendizado. A hipdtese mais aceita é de
heranca recessiva, devido & propor¢do de consaguinidade nas familias. A sindrome foi descrita em 1992, e com excec¢éo de raros
casos, a maioria dos pacientes tem origem no Brasil. RELATO DE CASO: Um paciente foi referido ao nosso Hospital logo apés o
nascimento de, para investigacdo de displasia 6ssea (gestacéo a termo). Os pais sdo consangiineos (primos de segundo grau).
Ao exame fisico, 0 paciente apresentava fenda extensa em mandibula, auséncia de radio bilateralmente, falanges
ausentes/hipopléasicas, hipoplasia tibial bilateral, pés equinovaros, halux proximal bilateralmente, além de possivel malformagéo
em orelha média e interna com estenose do conduto auditivo externo e hérnia inguinal a direita. O paciente chegou em ar
ambiente com nutricdo por sonda, mas foi traqueostomizado por dificuldade de acesso a vias aéreas e necessidade recorrente de
suporte ventilatério. Durante a internacéo o paciente apresentou multiplos trombos e extrema dificuldade de acesso venoso, sendo
acompanhado pela hematologia para anticoagulagdo adequada. A primeira cirurgia para corre¢cdo de mandibula com enxerto de
calota craniana planejada para os 3 meses de vida foi adiada por repetidas infec¢des, principalmente respiratérias, com mau
estado clinico do paciente. DISCUSSAQ: O paciente descrito foge a regra pela localizacdo (predominantemente S&o Paulo) e por
ser do sexo masculino (razéo pode chegar a 1M:8F em algumas revisfes), mas possui a combinacao de anomalias para inserir-se
na sindrome referida, incluindo possivel déficit auditivo e relagdo com consangiinidade dos pais, como é esperado. Apesar da
necessidade de corregdo cirlrgica das anomalias, as condi¢gbes atuais predispdem a complicagdes que precisam ser sanadas
afim de garantir um transoperatorio sem intercorréncias e boa evolugéo pds-cirirgica. CONCLUSAO: Ainda que mais casos de
6bitos em decorrénciada sindrome e suas complicagcdes tenham ocorrido em individuos do sexo masculino, a sindrome tem bom
prognéstico quando é possivel contornar as dificuldades de manter ventilagdo e nutricdo adequadas. Palavras-chaves: Richieri-
Costa-Pereira, disostose acrofacial, displasia 6ssea. Relato de caso
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