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Um relato de caso
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A sindrome de Robinow é uma doenca genética rara caracterizada por anomalias
craniofaciais, genitais e de membros. Embora diversos procedimentos corretivos para
deformidades esqueléticas e faciais tenham sido documentados, a correcao cirtrgica
da malposicdo palpebral nessa sindrome ndo havia relatada anteriormente. Apresen-
tamos o caso de um paciente do sexo masculino, de 12 anos, com sindrome de
Robinow e exposicao escleral (scleral show) bilateral devido a deficiéncia da palpebra
inferior. A correcao cirtrgica foi realizada por meio de retalho mioperiosteal para
reinsercao da palpebra inferior combinado com cantopexia bilateral. A avaliacdo pés-
operatoria evidenciou melhora funcional e estética significativa, com adequada
aposicao palpebral ao globo ocular e resolucdo da exposicdao escleral. A técnica
cirtrgica, embora consagrada para outras deformidades palpebrais, ndo havia sido
previamente aplicada na sindrome de Robinow. Este relato documenta o primeiro caso
descrito de correcdo cirtrgica bem-sucedida de exposicdo escleral nesta condicdo,
demonstrando a viabilidade e os beneficios funcionais da abordagem cirtrgica adotada
nesse contexto clinico Gnico.

Estudo realizado no Servigo de Cirurgia Pldstica e Microcirurgia,
Hospital Universitdrio Walter Cantidio, Fortaleza, Ceard, Brasil.
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Robinow syndrome is a rare genetic disorder characterized by craniofacial, genital, and
limb anomalies. While several corrective procedures for skeletal and facial deformities
have been documented, the surgical correction of eyelid malposition in this syndrome
has not been previously reported. We present the case of a 12-year-old male with
Robinow syndrome and bilateral scleral show due to lower eyelid deficiency. Surgical
correction was performed using a muscle-periosteal flap for lower eyelid reinsertion,
combined with bilateral canthopexy. Postoperative evaluation demonstrated signifi-
cant functional and aesthetic improvement, with adequate eyelid apposition to the
globe and resolution of scleral exposure. The surgical technique, though established for
other eyelid deformities, had not been previously applied in Robinow syndrome. This
report documents the first known case of successful surgical correction of scleral show
in this condition, demonstrating the feasibility and functional benefits of the surgical

= Robinow syndrome

Introducao

A sindrome de Robinow é uma doenca hereditdria rara carac-
terizada por um conjunto de achados que incluem nanismo
mesomélico, hipoplasia genital e deformidades craniofaciais e
de membros. Apresenta duas formas genéticas: uma forma
autossdmica recessiva, mais grave e prevalente, associada ao
gene ROR2, e uma forma autossémica dominante, associada ao
gene WNT5A. Devido a significativa heterogeneidade clinica e
ao ntimero limitado de casos descritos, a delimita¢do precisa
de seu espectro fenotipico ainda é desafiadora.’ O diagnéstico
é estabelecido clinicamente com base em caracteristicas
sugestivas e confirmado por testes genéticos moleculares
que identificam as mutagdes causadoras.’

O dismorfismo craniofacial caracteristico costuma ser
pronunciado na primeira infancia e inclui macrocefalia,
proeminéncia frontal, hipoplasia do terco médio da face e
hipertelorismo ocular significativo. Devido a essa estrutura
facial, os olhos tendem a ser proeminentes, com aspecto de
exoftalmia secundaria a hipoplasia palpebral inferior.
Embora o manejo cirtrgico da sindrome de Robinow seja
multidisciplinar, geralmente abordando deformidades como
fissura labial, sindactilia e anomalias genitais, procedimen-
tos para correcdo do mau posicionamento palpebral ainda
ndo haviam sido descritos nessa populacio.’

Neste estudo, relatamos o primeiro caso documentado
de correcdo cirdrgica bem-sucedida de exposicdo escleral
(scleral show) em um paciente com sindrome de Robinow.

Descricao do Caso

Um paciente do sexo masculino, de 12 anos, com diagnéstico
prévio de sindrome de Robinow, foi encaminhado ao servigo
para tratamento de exposicdo escleral bilateral. Ao exame,
apresentava pseudoexoftalmia acentuada secundaria a hipo-
plasia do terco médio da face e retracdo palpebral inferior.
Diante desses achados, foi proposto tratamento cirtrgico
com reinsercdo da palpebra inferior por meio de retalho
musculo-periosteal associado a cantopexia bilateral.
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approach adopted in this unique clinical context.

A morfologia craniofacial do paciente era compativel com
o fenétipo classico da sindrome de Robinow - hipoplasia
acentuada do terco médio da face e hipertelorismo ocular
importante -, elementos que contribuiram para o quadro
ocular. Adocumentacao fotografica deste relato foi limitada a
regido periocular para preservar a identidade do paciente.

O histérico médico do paciente incluia evolu¢do neonatal
complicada por andxia, com necessidade de internacdo em
unidade de terapia intensiva neonatal por trés meses, além de
transplante de cérnea aos trés anos de idade. A obtencao do
histérico clinico completo foi dificultada pela fragmentagao
dos registros médicos. Entretanto, o histérico era sugestivo
de cardiopatia congénita (em acompanhamento por equipe de
cardiologia pediatrica) e possivel fistula traqueoesofagica
previamente corrigida, embora a familia ndo tenha conseguido
confirmar esses diagnoésticos.

O procedimento foi realizado sob anestesia local com
lidocaina a 2%. A cantotomia lateral associada a cant6lise
inferior do tenddo cantal lateral foi realizada para liberagao
da palpebra inferior. Em seguida, confeccionou-se um retalho
tarsal a partir do tarso lateral da palpebra inferior, o qual foi
ancorado ao periésteo do tubérculo de Whitnall com fio
Prolene 5-0, promovendo tensionamento horizontal palpe-
bral. Para suporte vertical, um retalho miocutaneo da palpe-
bra inferior, incluindo o muasculo orbicular dos olhos, foi
elevado e fixado a fascia temporal profunda (=Fig. 1). A
seguir, a camada muscular do orbicular foi reaproximada
com suturas de Vicryl 5-0. Ap6s hemostasia rigorosa, a
palpebra inferior foi posicionada com sua margem ao nivel
do limbo inferior, promovendo cobertura de 2 mm da iris. A
incisdo da cantotomia foi fechada por planos anatémicos
(=~Fig. 2).

Nio houve intercorréncias pés-operatérias. A consulta de
acompanhamento 7 dias ap6s a cirurgia, observou-se cica-
trizacdo adequada das incisdes, sem sinais de infeccao,
inflamag¢do ou deiscéncia de sutura. A melhora funcional
foi significativa, com o paciente apresentando fechamento
palpebral completo e resolucdo da exposicdo escleral pré-
operatéria (~Fig. 3).
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Fig. 1 Retalho miocutdneo da palpebra inferior elevado e fixado a
fascia temporal profunda.
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0 protocolo do estudo foi revisado e aprovado pelo Comité
de Etica em Pesquisa do Hospital Universitario Walter Can-
tidio - Universidade Federal do Ceara (nimero do parecer:
7.460.061; registro CAAE: 87059225.2.0000.5045).

Discussao

Este relato descreve a correcdo cirdrgica bem-sucedida do
mau posicionamento complexo da palpebra inferior em um
paciente com sindrome de Robinow. O fenétipo do paciente,
incluindo hipoplasia importante do ter¢co médio da face e
hipertelorismo ocular, contribuiu diretamente para a expo-
sicdo escleral.# No entanto, ndo foram encontrados relatos
prévios descrevendo a correcdo cirargica dessa deformidade
especifica.

Até onde é do nosso conhecimento, este é o primeiro
relato a descrever a correcdo cirtrgica especifica da exposi-
cdo escleral em um paciente com sindrome de Robinow.
Embora a técnica cirdrgica empregada (associagdo de canto-
pexia bilateral e retalho musculo-periosteal) seja uma estra-
tégia estabelecida para tratamento de outras deformidades
palpebrais,”~ sua aplicacio nessa sindrome ainda n3o havia
sido relatada na literatura.

Essa abordagem cirdrgica foi adotada por sua capacidade
ja estabelecida de corrigir a exposi¢do escleral, proteger a
superficie ocular e melhorar a func¢do palpebral. A técnica é

v

Fig. 2 (A) Analise dimensional pré-operatéria e planejamento das incisdes. (B) Confeccao cirtrgica e elevacao do retalho musculo-periosteal
para reposicionamento da pélpebra inferior. (C) Fixacao do retalho. (D) Comparacao p6s-operatéria com a palpebra contralateral (ndo operada),

demonstrando melhora significativa da exposicao escleral.
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Fig. 3 (A) Sétimo dia pds-operatdrio: margens da ferida operatéria limpas e adequadamente coaptadas, demonstrando boa cicatrizacio e
auséncia de sinais infecciosos. (B) Décimo quarto dia p6s-operatério: cicatrizacao excelente, com adequado suporte do retalho para
reposicionamento da palpebra inferior. (C) Décimo quarto dia pés-operatério: posicionamento palpebral adequado, com melhora significativa
da exposicao escleral. (D) Acompanhamento pés-operatério tardio: adequado fechamento palpebral bilateral.

uma estratégia consolidada para reposicionamento de pal-
pebras inferiores deficientes e preven¢do de complica¢des
oftalmolégicas subsequentes.”®° Entretanto, devido a rari-
dade da sindrome, o manejo dessas altera¢cdes ainda é
complexo, e as decisdes relacionadas as técnicas reconstru-
tivas devem ser individualizadas conforme as caracteristicas
anatomicas de cada paciente.

O desfecho favoravel deste caso reforc¢a a necessidade da
abordagem multidisciplinar, com colaboragdo entre cirurgia
plastica, oftalmologia e genética, para o manejo das mani-
festagdes multissistémicas da sindrome.>'? A técnica cirr-
gica foi planejada para proporcionar restauracdo duradoura
da funcdo palpebral por meio da fixacdo do retalho do
musculo orbicular a estruturas perioculares estaveis. A
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auséncia de intercorréncias pds-operatérias e a melhora
funcional significativa reforcam a eficicia da abordagem
utilizada neste paciente.

Em individuos com multiplas anomalias congénitas, as
intervengdes cirdargicas devem ser priorizadas de acordo com
os déficits funcionais apresentados. Neste caso, a correcdo do
mau posicionamento palpebral era prioritaria devido a suas
implicacdes na protecdo das cérneas e preservacao da fungao
visual.

Este estudo apresenta algumas limitagdes. Em primeiro
lugar, a raridade e a variabilidade fenotipica da sindrome de
Robinow impedem a generalizacdo da estratégia cirtrgica
para todos os pacientes acometidos. Além disso, a auséncia
de acompanhamento em longo prazo impede a avaliagdo
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abrangente da durabilidade da correcdo. Por fim, o histérico
médico incompleto do paciente limitou a avalia¢do integral
de comorbidades com possivel relevancia para o planeja-
mento terapéutico em longo prazo.

Este relato de caso documenta a aplicagdo bem-sucedida
de uma abordagem cir(irgica para correcdo da palpebra
inferior em um paciente com sindrome de Robinow. Os
desfechos funcionais favoraveis em curto prazo, obtidos
sem complicagdes, sustentam a viabilidade e a eficacia da
técnica empregada nesse raro contexto clinico. Além disso,
este caso refor¢a a importancia fundamental do manejo
integrado e multidisciplinar de pacientes com sindromes
multissistémicas complexas.

Conformidade com os Padrées Eticos

0 protocolo do estudo foi revisado e aprovado pelo Comité
de Etica em Pesquisa do Hospital Universitirio Walter
Cantidio - Universidade Federal do Ceara (ndmero do
parecer: 7.460.061; registro CAAE: 87059225.2.0000.5045).
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