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Sequéncia de Pierre Robin - Etiopatogenia,
Caracteristicas Clinicas e Formas de Tratamento
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Resumo: Recém-nascidos com Sequéncia de Robin frequentemente apresentam sérias obstrucées respiratorias que
podem representar riscos a vida resultante de malformag¢bes anatédmicas (micrognatia, glossoptose e potenciais
fendas palatinas). Esses pacientes precisam de medidas terapéuticas imediatas e efectivas. Dessa forma, o objecti-
vo desse trabalho foi fazer uma reviséo de literatura sobre a etiopatogenia, principais caracteristicas e as actuais
formas de tratamento empregadas para os portadores dessas alteracoes estruturais.
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Abstract: Newborns with Pierre-Robin sequence often suffer from serious or even life-threatening obstructions in the
respiratory tract resulting from anatomic malformations (micrognathia, glossoptosis and potentially a median cleft
palate). Such babies require immediate effective therapeutic measures. Based on these facts, the aim of this article
was to make a review of the literature about the etiopathogenesis, clinical characteristics and the current trea-
tments for theses structural alterations.
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nese com presenca simultanea de mudltiplas anormalidades
causadas por uma Unica etiologia. Sendo assim, o termo
sequéncia foi introduzido para incluir qualquer condicdo que

INTRODUCAO

A primeira descricdo histérica sobre a sindrome de
Pierre Robin foi feita por Lannelongue e Menard em 1891,
onde eles relataram 2 casos de pacientes com micrognatia,
fenda palatina e retroglossoptose®”. Em 1923, Pierre Robin,
um cirurgido-dentista francés, foi quem descreveu a ten-
déncia da queda da lingua sobre a hipofaringe, causando
obstrucdo das vias aéreas, assim como a fissura agravando
os problemas dessas criancas®.

Até 1976, a triade acima descrita era conhecida como
Sindrome de Pierre Robin, entretanto, o termo sindrome
passou a ser apenas utilizado para alteracdes na morfogé-
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envolva uma série de anormalidades causadas por uma
cascata de eventos iniciados por uma Unica malformacao.

Dessa forma, a entdo conhecida Sindrome de Pierre
Rubin passou a ser denominada como um complexo sinto-
matico, ndo-especifico, que pode ocorrer em vdrias situa-
cdes isoladamente, em associacdo a alguma sindrome
conhecida ou em associacao com outros defeitos de desen-
volvimento, que juntos ndo correspondem a uma sindrome
especifica.

A literatura descreve a Sequéncia de Pierre Rubin (SPR)
como uma triade a anomalias caracterizadas por microgna-
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tia, glossoptose e fissura de palato. Apesar da fissura estar
presente na maioria dos casos, ela pode estar ausente em
alguns®.

ETIOPATOGENIA

A etiopatogenia da Sequéncia de Pierre Robin ainda é
muito discutida na literatura. A triade que caracteriza a
sequéncia ja foi consequida experimentalmente em ani-
mais pela constricdo intra-uterina da mandibula resultando
na retroposicao da lingua com obstrucdo da clivagem
palatina“®,

Em 1966, Latham” propds que a explicacdo para a
origem da sequéncia de Robin era baseada em “alteracdes
estruturais” devido a defeito mandibular. Ja Becker & Palm®
consideravam um defeito embriolégico da lingua como o
evento patogénico primdrio. Rintala et al.® e Edwars &
Newall® acreditavam que desordens de origem genética
do crescimento tanto da mandibula como da maxila
acabavam resultando em fissura palatina e micrognatia.
Cohen™ considerava que a existéncia de um Unico factor
etiolégico ou um Unico agente patogénico improvavel e
propuseram varias condicdes em que a sindrome era dete-
ctada, sugerindo dessa forma a sua heterogeneidade de
agentes etioldgicos e patogénicos.

0 mesmo autor™ propds ainda o conceito de que nao
se tratava de uma sindrome propriamente dita, como
denominada por muitos anos (Sindrome de Pierre Robin),
mas sim um complexo de sintomas nao especificos que
ocorriam em varias situacoes: 1) isoladamente (ndo associ-
ada a nenhuma outra malformacdo), 2) como um compo-
nente de uma sindrome, e 3) associada a outros disturbios
de desenvolvimento que, levados em conjunto, ndo repre-
sentavam nenhuma sindrome especifica. Pashayan &
Lewis™ sugeriram o nome Sequéncia de Robin devido ao
fato que eles acreditavam ser uma patogénese sequencial.

Essa denominacdo também estd de acordo com a
proposta dos defeitos morfoldgicos de Smith®™ e sequndo
classificacdo de Gorlin et al.", apesar da Organizacao
Mundial da Saide, em sua 102 revisdo da Classificacao
Internacional de Doencas (CID-10), ainda manter a denom-
inacao de Sindrome de Robin®.

A etiopatogenia da sequéncia de Robin isolada (ndo
associada a nenhuma sindrome ou ma formacao) vem
sendo discutida por indmeros pesquisadores. Alguns
propdem teorias sobre a posicdao andémala intrauteri-
na®*"7**) enquanto outros, apesar de n3o aceitarem tal
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teoria, também descartam que a hereditariedade seja um
factor relevante para a determinacao da doenca® ™.

Diversos autores avaliaram a determinacdo genética da
sequéncia de Robin. Carroll et al.®” pesquisaram em 47
criancas que apresentavam os sinais da sequéncia e encon-
traram 9 casos de histéria familiar positiva e com
distribuicao dos casos familiares compativel com uma
distribuicao autossémica dominante com penetracdo
reduzida e expressividade varidvel. Uma das familias, entre-
tanto, apresentou alteracdes oculares, o que corresponde
provavelmente a Sindrome de Stickler ou artho-oftalmopla-
tia hereditaria, que além das caracteristicas da Sequéncia
de Robin, também apresenta alteracdes visuais, como
miopia intensa e glaucoma.

Alguns casos isolados de Sequéncia de Robin com
historia familiar de fenda palatina foram relatados na litera-
tura®2#2» mas nenhum estudo controlado foi conduzido
para determinar o caracter hereditario da doenca.

Num estudo de Marques et al.?®, 27,7% dos pacientes
com sequéncia de Robin com fenda palatina também apre-
sentavam histérico familiar de tal distarbio de desenvolvi-
mento, mostrando uma possivel origem genética para
esses casos. Ainda de acordo com os autores, a etiopatoge-
nia da sequéncia estaria mais ligada a presenca da fenda
palatina do que propriamente a micrognatia, como propos-
to por alguns autores.

PRINCIPAIS CARACTERISTICAS

A sequéncia de Robin ¢é classicamente caracterizada por
uma triade de anomalias que envolvem a micrognatia,
glossoptose e fissura palatina. A literatura descreve que a
fissura palatina estd presente na maioria dos casos, entre-
tanto, existem diversos relatos que a mesma apresentava-
se ausente. Dessa forma, a sequéncia de Robin é caracteri-
zada pela presenca de pelo menos duas caracteristicas da
triade de distdrbios de desenvolvimento.

Como consequéncia da presenca dessas caracteristicas,
o0s pacientes com sequéncia de Robin apresentam clinica-
mente obstrucdo das vias aéreas e dificuldades alimenta-
res, sendo as mesmas mais frequentes e graves no periodo
neonatal.

Outro fato interessante é a heterogeneidade das mani-
festacoes clinicas, sendo que a crianca pode expressar
desde leve dificuldade respiratéria e alimentar até graves
crises de asfixia, que se ndo houver rapida intervencao
pode levar ao 6bito.

Volume 48, N°3, 2007




Sequéncia de Pierre Robin - Etiopatogenia, Caracteristicas Clinicas e Formas de Tratamento

Em relacdo a micrognatia, ela esta presente na maioria
dos casos (>90%), sendo caracterizada pela retraccao do
arco dental inferior 10 a 12 mm em relacdo ao arco superi-
or. A mandibula apresenta um corpo pequeno, angulo geni-
ano obtuso e um posicionamento do cdndilo para posterior.
0 crescimento da mandibula continua a ocorrer durante o
primeiro ano, e a tendéncia é um perfil préximo ao normal
entre 5 a 6 anos (Figuras 1 e 2). Glossoptose é constatada
entre 70 a 85% dos casos, enquanto a macroglossia e a
anquiloglossia sdo mais raros, estando presente em 10 a
15% dos casos®”.

Além da conhecida triade, os pacientes com sequéncia
de Robin podem apresentar outras alteracoes sistémicas,
como as alteracbes do sistema auditivo (anormalidades
auriculares, atresia do conduto auditivos, aplasia dos canais
laterais semicirculares, entre outras), alteracoes na anato-
mia nasal e da orofaringe®.

Figura I e 2 - Vista Frontal e Perfil Seqiiéncia de Robin com 17 anos demons-
trando perfil um pouco mais préximo da normalidade.

Marques et al.®” avaliaram a prevaléncia da sequéncia
de Robin em pacientes portadores de outras sindromes. De
acordo com os dados obtidos, a sequéncia de Robin isolada
é a de maior prevaléncia (53%), seguido pela associacao
com a Sindrome de Stickler (23%), outras malformacoes
nao-sindromicas (9%), problemas neuroldgicos (6%), Sin-
drome de Moebius (3%), Sindrome de Treachers Collins
(1%), entre outras.

TRATAMENTO

Ainda nao existe um consenso em relacao ao tratamen-
to para a sequiéncia de Robin. Vérias técnicas vém sendo
empregadas, como o tratamento postural (colocacdo da
crianca em posicao prona), a intubacdo nasofaringea, a
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glossopexia, a traqueostomia e mais recentemente a
distraccao mandibular. Todos esses tratamentos tém como
objectivo principal a reducdo da dificuldade respiratéria e
alimentar.

Uma importante etapa do tratamento tem inicio com a
nasofaringoscopia. Através desse exame, é possivel identi-
ficar o mecanismo que estd levando a obstrucao respiratoria.

De acordo com Shear®, a obstrucdo respiratéria pode
ocorrer através de quatro processos: 1) retroposicionamen-
to do dorso da lingua, que entra em contacto com a parede
posterior da faringe, abaixo do palato mole; 2) obstrucao
resultante do retroposicionamento do dorso da lingua, com
compressao do palato mole ou partes dele (quando existe
a presenca da fissura) contra a parede posterior da faringe;
3) as paredes laterais da faringe se movem medialmente,
obstruindo as vias aéreas, e a lingua ndo entra em contacto
com a parede posterior da faringe; 4) a contraccdo da
faringe é esfinctérica, e a lingua ndo entra em contacto com
a parede posterior da faringe.

0 1° tipo de obstrucdo respiratéria é aquela mais
frequentemente encontrada na sequéncia de Robin, carac-
terizando a verdadeira ptose lingual e sendo responsdvel
por aproximadamente 80% dos casos. E felizmente tam-
bém aquele de melhor prognéstico®”.

Apesar da grande heterogeneidade das manifestacoes
clinicas, a posicao prona e a intubacdo nasofaringea prolon-
gada parecem aliviar o desconforto respiratério para a
maioria dos pacientes, sem a necessidade de realizacdo de
procedimentos cirlrgicos.

J4 os demais tipos de casos (tipos 2, 3 e 4), normal-
mente estdo associados a sindromes genéticas, problemas
neuroldgicos ou outras malformacdes. Para esses casos, a
principal forma de tratamento é a traqueostomia®”.

Nos casos tipo 1, em que a intubacdo nasofaringea nao
apresenta melhora ap6s um periodo mdximo de 15 dias,
passa a ser indicado a glossopexia para alivio do desconfor-
to respiratdrio®.

A prioridade no tratamento da sequéncia de Robin deve
ser a manutencao da permeabilidade das vias aéreas. Sem
o tratamento adequado, a hipoxia cronica com retencéo de
(0, e o aumento da resisténcia vascular pulmonar pode
levar a insuficiéncia cardiaca por doenca pulmonar (cor
pulmonale). Além disso, as crises recorrentes de cianose
podem levar a hipoxia cerebral. Nessas situacdes, a polis-
sonografia também passa a ser importante no diagnostico
dos quadros de apneia®?.

0 segundo ponto de cuidado deve ser a dificuldade
alimentar, que ¢ de certa forma uma consequéncia da difi-
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culdade respiratdria, sendo a frequente a necessidade de
alimentacao por sonda para alimentacdo. Cuidado deve ser
tomado em relacdo a alimentacdo, devido as dificuldades
como pouco leite ingerido, alimentacdo por via oral demor-
ada, fadiga, tosse, engasgos, vémitos e regurgitacdes. Essas
dificuldades podem levar a desnutricdo protéico-caldrico.
Dessa forma, em muitos casos de sequéncia de Robin, é
necessaria a instalacdo de sondas alimentadoras. De acordo
com Cruz et al.®?, aproximadamente 37% dos pacientes
precisam da utilizacdo desse tipo de sonda por até 12
semanas. Nesses casos de dificuldade de degluticao, passa
a ser fundamental a intervencdo fonoaudiolégica precoce,
através da estimulacdo da succdo ndo-nutritiva, por exem-
plo, com o uso de chupetas, massagem para relaxar e ante-
riorizar a lingua, entre outras técnicas.

Em relacdo a dieta dos lactentes, ja é conhecido que
eles ingerem um volume de leite inferior a média dos
demais recém-nascidos. Dessa forma, é importante os
neonatos com a sequéncia de Robin recebam uma dieta
hipercalérica de modo a compensarem esse menor volume
de alimentacdo.

Quando da necessidade da realizacdo da intubacdo
nasofaringea, esta deve permanecer até o momento em
que a sua retirada definitiva ndo desencadeia os seguintes
sinais: cianose ou apneia, queda da saturacao de O, para
valores menores ou iguais a 90% ou piora da aceitacao oral
dos alimentos.

A cirurgia para glossopexia foi inicialmente descrita por
Douglas® para o tratamento de alguns casos de microgna-
tia. Esse procedimento é normalmente realizado com a
fixacao da lingua no labio inferior e na mandibula, estando
indicada nos casos do tipo 1 quando a intubacdo naso-
faringea nao produziu os resultados desejados.

A técnica para a glossopexia é simples em seu conceito,
porém, nem sempre é possivel de ser mantida em posicao
a lingua durante longo periodo. Além disso, existem outras
complicacdes, como a aspiracdo devido ao posicionamento
para anterior da epiglote, lesdes aos ductos de Wharton e
formacdo de cicatriz em lingua, I3bio e assoalho da boca.
Dessa forma, a indicacdo da glossopexia deve ser bastante
precisa e restrita a alguns casos mais graves®.

Outra técnica cirdrgica descrita na literatura é a realiza-
cdo de hiomandibulopexia. 0 maior problema relacionado a
essa técnica é o posicionamento anterior da laringe e o
aumento da dificuldade de intubacdo se necessario. Além
disso, pode ocorrer também interferéncia com o crescimen-
to mandibular. Como consequéncia, essa técnica é pouco
utilizada®.
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Uma alternativa ndo tao agressiva a ambas as técnicas
cirdrgicas anteriormente descritas seria a desinsercao
subperiosteal da musculatura do assoalho bucal. Apesar dos
resultados ainda serem pouco conclusivos, a remocado da
insercdo da musculatura genioglossal da mandibula parece
resultar em alivio da tensao do assoalho bucal e melhora no
posicionamento da laringe®®.

A utilizacdo da distraccdo mandibular vem sendo
bastante estudada, porém a sua utilizacdo ainda nao é
totalmente um consenso devido a incerteza quanto aos
riscos e beneficios da mesma. Nesse tipo de procedimento
cirGrgico, é instalado um distractor apropriado no angulo
mandibula, de forma que seu vector faca a anteriorizacao
da mandibula e consequentemente da lingua, possibilitan-
do a desobstrucdo das vias aéreas. Provavelmente, a indi-
cacdo da distraccao deveria ser feita somente apos tentati-
va de utilizacdo de intubacdo nasofaringea e glossopexia
sem sucesso, previamente a traqueostomia, que nao é um
procedimento isento de complicacdes e sequelas®”.

Outra possibilidade de tratamento seria a utilizacdo de
aparelhos ortoddnticos que promovem o aumento da
permeabilidade das vias aéreas através da mudanca do
posicionamento da lingua e da posicao sagital da mandibu-
la, além do uso de proteses obturadoras principalmente em
pacientes com fenda palatina®®.

DISCUSSAO E CONCLUSOES

A prevaléncia da sequéncia de Robin varia na literatura
entre 1:20.000%° e 1:30.000°?, entretanto, estudos mais
controlados realizados no Reino Unido sugerem até 1:8.500
nascidos vivos“.

Apesar da grande heterogeneidade em relacao a
expressao da seqiiéncia de Robin, o prognostico para os
neonatos, em geral, ¢ bom. A mortalidade descrita na liter-
atura gira ao redor de 7% dos casos, porém, na maioria dos
casos, essa fatalidade estava aos casos de extrema gravi-
dade, como casos de paciente submetidos a traqueostomia
devido a significativa obstrucdo respiratéria ou malfor-
macdes incompativeis com a vida®.

Devido as multiplas manifestacdes clinicas e complexi-
dade dos casos, a assisténcia aos pacientes com a sequén-
cia de Robin deve ser dado de modo multidisciplinar, envol-
vendo diversos profissionais, como pediatras, cirurgides,
neonatologistas, nutricionistas, fonoaudidlogos, ente outros.

E de fundamental importancia se ter consciéncia de que
a sequéncia de Robin ndo se trata apenas de uma patolo-
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gia anatdémica obstrutiva a ser de modo simplificado dade de alimentacao por via oral, evitando-se, em muitos
resolvido através de procedimentos cirdrgicos, e que casos, os procedimentos cirdirgicos e seus riscos inerentes,
conhecimentos sobre crescimento e desenvolvimento principalmente quando realizados em neonatos e lactentes
devem ser considerados de modo a possibilitar a rapida pequenos.

recuperacao da permeabilidade das vias aéreas e da capaci-
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