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INTRODUGAO

A Sindrome de Nager (SN), também conhecida como disostose acrofacial 1, tipo Nager, € uma doenga rara, com uma incidéncia estimada
de 3 casos por milhdo, havendo menos de 100 casos descritos na literatura. A maioria dos casos de SN sdo esporadicos, no entanto, estdo
relatados casos de transmissdo autossémica dominante e recessiva. Usualmente é detetada haploinsuficiéncia do gene SP3B4, gene que
se postula estar envolvido na regulagdo da apoptose e desenvolvimento embriondrio do 12 e 22 arcos faringeos. O SN pode, no entanto
ocorrer sem presenga desta mutagdo. A distribuigdo por sexo e raga é equitativa.

O diagndstico é essencialmente clinico. As suas principais manifestagdes dividem- Tabela 1. Manifestagoes clinicas de Sindrome de
se em dois grupos (tabela 1): 1 - anomalias pré-axiais dos membros superiores, Nager
como hipoplasia radial, sinostose radioulnar e hipoplasia dos polegares; 2 - Anomalias Pfé'aXi_aiS dos Disostose mandibulofacial
disostose mandibulofacial, nomeadamente micrognatia grave, hipoplasia malar e ETTES SUpSiaTEs
anomalias do ouvido médio. A maioria dos doentes com SN tém desenvolvimento | Hipoplasia radial ¢ Micrognatia grave
psicomotor adequado.

. Sinostose . Hipoplasia malar
Entre as complicagBes mais graves destaca-se a obstrucdo da via aérea superior radioulnar
(VAS), com uma taxa de mortalidade perinatal que ronda os 20%, sendo frequente | ® Hipoplasia dos . Anomalias do
a necessidade de traqueostomia. A abordagem destes doentes é multidisciplinar e polegares ouvido médio

complexa.
CASO CLiNICO

Crianga do sexo masculino com 10 anos de idade (figura 1), encaminhada a Unidade de
Estomatologia por histéria de abcessos de repeticdo em doente proposto para distragao
dssea mandibular.

Como antecedentes patoldgicos destacava-se Sindrome de Nager, confirmado com
estudo genético com presenga da variante c.1147del (p.His383Metfs*75) em ) o
, . . , Fig. 1 e 2 Exame objectivo
heterozigotia, status pds traqueostomia (removida aos 6 anos), status poés PEG extra-oral
(removida aos 4 anos), microretrognatia severa tendo sido submetido a distracges
mandibulares efectuadas aos 2 e 7 anos (figura 2 e 3), anomalias do ouvido externo e
médio com hipoacusia de transmissdo e hipoplasia bilateral dos 12s dedos da mao

(figura 4).

Ao exame objectivo apresentava dismorfia facial com microretrognatismo severo apesar
das distracgdes mandibulares previamente realizadas. Apresentava microstomia com
limitagdo da abertura da boca, arcada com forma “em V” (figura 5), overjet superior
2cm, apinhamento inferior severo (figura 6), denticdo mista com multiplas caries e Fig. 3 Telerradiografia de Fig. 4 Radiografia da
raizes residuais (figura 5 e 6). perfil méo esquerda

Devido as caracteristicas craniofaciais e histdria sugestiva, realizou-se polissonografia

que revelou apneia obstrutiva do sono muito grave (Indice de Apneia Hipopneia = 84/h), ) o
Fig. 5 Exame objectivo

com necessidade de ventilagdo ndo invasiva durante o sono que iniciou de imediato. intra-oral

Dadas as caracteristicas anatémicas, a dificil colaboragdo e necessidade de controlo
ventilatdrio, foi programado acesso ao bloco para possives restauragdes e eliminagdo de
focos sépticos orais sob anestesia geral. O doente aguarda avaliagdo pelos colegas de
cirurgia maxilo-facial para eventual distragdo 6ssea mandibular, no intuito de melhoria

Fig. 6 Ortopantomografia
da permeabilidade da via aérea superior.

DISCUSSAO E CONCLUSOES

O caso descrito apresenta as caracteristicas tipicas do SN descritas na literatura (tabela 1). A necessidade de multiplas intervengdes
cirdrgicas, nomeadamente distracdo Ossea, é frequente pelo que a prevengdo e promogdo de corretos habitos de higiene oral sdo de
extrema importancia. A eliminagdo de focos sépticos é essencial para o sucesso da cirurgia das bases dsseas,

Apesar da elevada taxa de mortalidade perinatal causada pela obstrugdo da VAS, a maioria dos doentes apresenta uma esperan¢a média
de vida e semelhante a populacdo geral. Geralmente esta sindrome ndo estd associada a défices cognitivos pelo que o desenvolvimento
psicomotor é adequado e o bem estar psico-social assume um papel importante.

A gestdo a nivel do sistema estomatognatico na SN, consiste principalmente na optimizagdo da degluticdo e manutengdo da paténcia da
via aérea, assim como uma oclusdo e fonagdo funcionais de forma a permitir uma optimizagcdo da qualidade de vida.
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