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Sindrome de Hanhart
— caso clinico
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RESUMO

Introdugé@o: Em 1950 Hanhart descreveu trés casos de
aglossia e deformidades dos membros. A associagéo de malfor-
magdes oromandibulares e dos membros € rara, verificando-se
grande variabilidade fenotipica entre os casos descritos.

Caso Clinico: Gravidez com diagnéstico pré-natal ecogra-
fico (24 semanas) de agenesia do pé direito, auséncia do primei-
ro dedo do pé esquerdo e presenga apenas da primeira falange
do primeiro e quinto dedos da mao esquerda. As 38 semanas de
gestacdo nasce um recém-nascido, sexo masculino, com hipoto-
nia generalizada e dificuldade respiratdria com necessidade de
manobras de reanimagéo. Ao exame fisico destacava-se a pre-
senca de microretrognatia, microstomia e varias malformagdes
Osseas a nivel das méaos e pés.

Desde as primeiras horas de vida que apresentou quadro
de apneias com dessaturagdes recorrentes vindo a falecer na
decorréncia de um desses episodios.

Discussdo: A associagdo de microstomia, microretrogna-
tia, hipoglossia, malformac¢des dos membros e atingimento dos
pares cranianos, permite-nos estabelecer o diagnéstico clinico
de Sindrome de Hanhart. O seu diagnéstico nem sempre é facil,
dada a grande variabilidade fenotipica.

Palavras-chave: Sindrome de Hanhart, malformagdes oro-
mandibulares e dos membros.
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INTRODUGAO

A associagdo de malformagdes oromandibulares e dos
membros € rara, tendo sido descrita pela primeira vez por Ket-
tner (1907)™. Posteriormente Rosenthal (1932) descreveu uma
menina de trés anos com microglossia, micrognatia, fenda la-
bial, auséncia de incisivos inferiores e deformidades das maos
e pés®. Em 1950 Hanhart descreveu trés casos de aglossia e
deformidades dos membros®. Desde entdo, ha descricdes na
literatura de raros casos, verificando-se grande variabilidade fe-
notipica entre eles.
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CASO CLINICO

Gravidez vigiada sem intercorréncias até as 24 semanas de
gestagédo, altura em que é feito o diagndstico pré-natal ecografi-
co de malformagdes dos membros. As 29 semanas foi referen-
ciada a nossa maternidade, onde repete ecografia que mostra:
agenesia do pé direito (Figura 1A), auséncia do primeiro dedo do
pé esquerdo (Figura 1B), identificando-se apenas a primeira fa-
lange do primeiro e quinto dedos da méao esquerda (Figura 1C);
a restante avaliagdo ecografica ndo demonstrou outras malfor-
macdes. O cariétipo fetal era normal (46,XY), assim como o eco-
cardiograma fetal. Nao tinha antecedentes familiares relevantes,
nomeadamente malformagdes congénitas ou consanguinidade
e ndo tinha ocorrido exposi¢cdo a agentes teratogénicos durante
a gestacéao.

O recém-nascido, do sexo masculino, nasceu as 38 sema-
nas, com hipotonia generalizada e dificuldade respiratéria, ne-
cessitando de medidas de reanimagédo. Por apresentar respira-
¢ao irregular e necessidade de O, suplementar foi internado na
Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais.

Ao exame fisico apresentava as seguintes altera¢des: mi-
croretrognatia, rigidez mandibular, hipoglossia e microstomia;
encurtamento do membro inferior direito com auséncia do pé
do mesmo lado (Figuras 2A, 2B e 3A), auséncia de um dedo do
pé esquerdo com encavalgamento e sindactilia dos restantes
dedos (Figura 2C); sindactilia entre o segundo e terceiro dedos
da mao direita (Figura 2D) e auséncia das falanges distais e
sindactilia dos dedos da mao esquerda (Figura 2E e 3B); ci-
foescoliose (Figura 3C). A auscultagdo pulmonar revelou dimi-
nui¢éo bilateral do murmurio vesicular e ao exame neuroldgico
apresentava fraca mobilidade espontanea, face inexpressiva,
gemido, auséncia dos reflexos de sucgao e degluticdo e hipo-
tonia generalizada.

O radiograma do esqueleto confirmou as anomalias descri-
tas anteriormente (Figura 3).

Na restante investigagao efetuada nao foram identificadas
alteragdes significativas: ecografias cardiaca e transfontanelar,
diagnéstico precoce e MLPA (Multiplex ligation-dependent probe
amplification) das regides subteloméricas.

Desde o primeiro dia de vida que apresentou apneias com
dessaturacdes recorrentes dificeis de recuperar apesar da as-
piragéo continua de secregdes, necessitando de ventilagdo ndo
invasiva a partir do segundo dia. Ao sexto dia teve um episodio
de apneia, do qual ndo recuperou com as medidas de reani-
magcao.
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Figura 1 — Ecografia pré-natal as 29 semanas.

Figura 2 — Malformagdes dos membros superiores e inferiores ao exame fisico.

Figura 3 — Radiograma do esqueleto.
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DISCUSSAO

A associacdo de microstomia, microretrognatia, hipoglos-
sia, adactilia /hipodactilia /agenesia congénita de maos e pés e
presenga de sinais neuroldgicos sugestivos de atingimento dos
pares cranianos, permite-nos estabelecer o diagnostico clinico
de Sindrome de Hanhart.

A Sindrome de Hanhart € uma doenga rara (prevaléncia de
1:500.000 nascimentos) *9). Alteragdes que ocorrem entre a 42
e 82 semana de embriogénese condicionardo as malformagoes
que caracterizam esta sindrome, cuja etiologia € desconhecida®).
Alguns autores apontam a possibilidade de ter uma base gené-
tica, secundaria a mutagdes esporadicas®?. Outros salientam
a importancia de fatores ambientais como: fatores intrauterinos
(bandas fibroticas, alteragdes vasculares), farmacos teratogéni-
cos e bidpsia das vilosidades corionicas antes das 10 semanas
de gestagao“578),

O diagnostico da Sindrome de Hanhart é clinico e
radiologico®. A presenga de micrognatia e/ou aglossia/micro-
glossia e de alteragbes do desenvolvimento dos segmentos dis-
tais dos membros sdo essenciais para o diagnéstico®”. Estas
alteracdes dos membros sédo geralmente assimétricas e com
atingimento mais frequente dos membros superiores. No nosso
caso, o recém-nascido apresentava micrognatia, hipoglossia e
microstomia com malformagdes assimétricas dos membros su-
periores e inferiores (agenesia de um pé, sindactilia, adactilia,
hipodactilia).

No entanto, para além destas sdo descritas outras malfor-
magdes que contribuem para a grande variabilidade fenotipica,
e consequente dificuldade do diagnédstico: anquilose temporo-
-mandibular, fenda do palato, alteragdes dos dentes (hipodontia,
amelogenese imperfeita, atraso da erupgao dentaria, problemas de
implantacéo dentaria), hipoplasia ungueal e parésia congénita de
pares cranianos*>". Estdo também descritos casos associados a
anus imperfurado, fusdo espleno-gonadal, hipoplasia pulmonar®.

As principais complicagbes traduzem-se nas limitagbes
fisicas inerentes as malformagdes dos membros, dificuldades
alimentares e problemas respiratérios®. Apresentam ainda difi-
culdades de audigao e linguagem, no entanto sem altera¢des na
funcao cognitiva®5.

No periodo neonatal a existéncia de compromisso da ali-
mentagédo e insuficiéncia respiratéria (consequentes das alte-
ragdes oromandibulares e compromisso dos pares cranianos)
podera levar a morte destas criangas®. No nosso caso, o recém-
-nascido evoluiu para uma insuficiéncia respiratéria, decorrente
de um quadro de apneias recorrentes.

Apds o periodo neonatal, o tratamento reside na colocagéo
de préteses nos membros e na cirurgia de reconstrugao oroman-
dibular, a qual permite a resolugao dos problemas de deglutigdo®).
Nalguns casos € necessario a colocagao de gastrostomia para
uma adequada nutrigao®.

Os autores consideram que a apresentagao deste caso é
importante dada a raridade do mesmo. Ao conhecer as princi-
pais alteragdes ao exame fisico que o caracterizam é possivel
estabelecer o seu diagndstico clinico e assim oferecer um mais
adequado apoio pré e perinatal.
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HANHART SYNDROME - CLINICAL REPORT

ABSTRACT

Introduction: In 1950, Hanhart described three cases of
aglossia and limb malformations. The association of congenital
oromandibular and limb malformations is rare and has a wide
phenotypic variability among the cases described.

Case Report: Pregnancy with prenatal ultrasound diagnosis
(24 weeks) of agenesis of the right foot, absence of the first finger
of the left foot and presence of only the first phalange of the first and
fifth fingers of the left hand. At 38 weeks of gestation, a male newborn
was born with generalized hypotonia and respiratory distress requir-
ing resuscitation. Physical examination showed microretrognathia,
microstomy and several bone malformations of the hands and feet.

From the first hours of life he presented progressive apneas
with dessaturation, dying as result of one of those episodes.

Discussion: The association of microstomy, microre-
trognathia, hypoglossia, limb malformations and signs sugges-
tive of cranial nerve compromise, allows us to establish the clini-
cal diagnosis of Hanhart Syndrome. The diagnosis is not always
easy, given the wide phenotypic variability.

Keywords: Hanhart syndrome, oromandibular and limb
malformations.
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