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SÍNDROME DE ROBINOW: RELATO DE CASO
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ROBINOW SYNDROME: CASE REPORT

RESUMO
A Síndrome de Robinow é uma doença genética rara, autossômica dominante ou recessiva, devido mutações no 
gene WNT5A e ROR 2 com baixa estatura, alterações geniturinárias, alterações faciais e importantes anormalidades 
musculoesqueléticas, como o encurtamento mesomélico ou acromélico de membros, braquidactilia, clinodactilia, 
anomalias vertebrais como hemivértebras com fusão de vértebras torácicas e baixa estatura. O objetivo desse 
trabalho é relatar um caso raro de Síndrome de Robinow.

ABSTRACT
Robinow Syndrome is a rare genetic disease, autosomal dominant or recessive, due to mutations in the WNT5A and 
ROR 2 genes with short stature, genitourinary changes, facial changes and important musculoskeletal abnormalities, 
such as mesomelic or acromelic shortening of limbs, brachydactyly, clinodactyly, vertebral anomalies such as 
hemivertebrae with fusion of thoracic vertebrae and short stature. The objective of this paper is to report a rare 
case of Robinow Syndrome.
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INTRODUÇÃO
Síndrome de Robinow também conhecida como “Síndrome da face fetal”, é uma doença genética 

rara, com variantes autossômica dominante ou recessiva, devido mutações no gene WNT5A e ROR 2, 
respectivamente, em sua maioria ligada a casamentos consanguíneos. Tal doença tem como sinto-
mas e sinais a baixa estatura, alterações geniturinárias, alterações faciais e importantes anormalida-
des musculoesqueléticas 1-5. 

As anormalidades esqueléticas da Síndrome de Rubinow tendem a ser severas, as principais al-
terações ortopédicas encontradas nos pacientes portadores dessa síndrome são o encurtamento 
mesomélico ou acromélico de membros, braquidactilia, clinodactilia, anomalias vertebrais como he-
mivértebras com fusão de vértebras torácicas e baixa estatura. Por solicitação da equipe de Genética 
Médica, devido alterações esqueléticas, foi requisitado a equipe de ortopedia o acompanhamento do 
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paciente. Nota-se a importância para equipe ortopédica conhecer a Síndrome de Rubinow e dessa 
forma estar apta a conduzir as alterações musculoesqueléticas de tais pacientes 1-5.

O objetivo desse trabalho é relatar um caso raro de Síndrome de Robinow, descrevendo as carac-
terísticas das alterações musculoesqueléticas.

RELATO DE CASO
Paciente, 9 anos de idade, sexo masculino, filho de uma prole de 2 de casal consanguíneo, possui 

uma irmã saudável. Ao nascimento notado onfalocele, criptorquidia à direita, hipertrofia gengival e 
hidrocele septada. Ao exame físico: Hipertelorismo, exoftalmia, narinas antevertidas, filtro nasolabial 
curto, lábios grossos, superior em tenda, hipertrofia gengival, clino e camptodactilia de 5° dedos das 
mãos, pectus escavatum, pé plano flexível indolor bilateralmente. 

Radiografias de mãos demonstrando hipoplasia de falange média de 5° quirodáctilos (Figura 1), ra-
diografias de pés evidenciando metatarsos e falanges alargadas bilateralmente, observado também 
queda de arco plantar bilateral com pés planos flexíveis (Figura 2), e radiografia de coluna vertebral 
com leve escoliose (Figura 3). Densitometria óssea evidenciando massa óssea adequada para idade, 
porém em limite inferior (Figura 4). 

SÍNDROME DE ROBINOW: RELATO DE CASO

Figura 1- Radiografia de mãos ântero-posterior demonstrando hipoplasia de falange média de 5° quirodáctilos.
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Figura 2 – Radiografia dos pés com carga evidenciando metatarsos e falanges alargadas bilateralmente, com queda de 
arco plantar bilateral com pés planos.

Figura 3 – Radiografia da coluna vertebral dorsolombar com leve escoliose.
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Figura 4- Densitometria óssea com massa óssea normal no limite inferior.

SÍNDROME DE ROBINOW: RELATO DE CASO

DISCUSSÃO
A Síndrome de Robinow, descrita pela primeira vez em 1969 por Meinhard Robinow, é uma doença 

genética rara, caracterizada por baixa estatura, encurtamento mesomélico dos membros, hipoplasia 
genital externa, hiperplasia gengival e características faciais típicas (hipertelorismo, hipoplasia da 
face média, ponte nasal grande, nariz curto e arrebitado e narinas antevertidas). Com menos de 200 
casos reportados, sua origem é autossômica, tanto dominante, quanto recessiva, sendo a segunda 
forma mais severa 1.

A dosagem hormonal sérica demonstrou uma deficiência de hormônio do crescimento (GH) e ní-
veis basais baixos de testosterona durante o desenvolvimento e diferenciação sexual, que são nor-
malizados na puberdade. Verificou-se, também, uma insensibilidade parcial das células de Leydig à 
gonadotrofina coriônica humana e um defeito no mecanismo de feedback dos hormônios sexuais 2. 

A variante autossômica recessiva é caracterizada por anormalidades esqueléticas: encurtamento 
de ossos longos dos principais membros, especialmente antebraços, braquidactilia, curvatura anor-
mal da coluna vertebral, devido a deformação de ossos na coluna, baixa estatura e costelas fundidas 
ou ausentes em determinadas zonas. Além disso, defeitos na segmentação vertebral são comuns, 
mas mais severos na forma recessiva: hemivertebra e escoliose 3.  

A variante recessiva da Síndrome de Robinow tem origem em mutações no gene ROR2 (9q22), 
que resultavam em códons de parada prematuros, ocasionando proteínas não funcionais. Mutações 
nesse gene impedem a produção de qualquer proteína funcional ROR2, que desempenham um pa-
pel crítico na formação do esqueleto, coração e genitais. Interrompendo, assim, o desenvolvimento 
antes do nascimento e desencadeando a sintomatologia característica da síndrome 4. 
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	 A forma dominante, por sua vez, apresenta características intra-orais mais graves (ampla 
cume retromolar, deformação rebordo alveolar, má oclusão, aumento gengival, apinhamento dentá-
rio e hipodontia) do que a forma recessiva. A Síndrome de Robinow autossômica dominante tem uma 
origem genética heterogénea, sendo associada a mutações no gene WNT5A (3p14), DVL1, DVL3 5. 

O diagnóstico da Síndrome de Robinow é, em maior parte, clínico e é realizado através da identifi-
cação de anomalias características. Os exames radiológicos são realizados de maneira complementar 
para confirmar a presença das malformações esqueléticas. Além disso, testes genéticos moleculares 
podem identificar uma variante patogênica heterozigótica em DVL1, DVL3 ou WNT5A 1-5. 
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