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Relação entre sequência de Robin e síndrome de 
Stickler: importância do diagnóstico precoce

Relationship between Robin’s sequence and Stickler’ syndrome: 
the importance of early diagnostic

Raul Gonçalves Paula1, nivaldo alonso2, Thomaz anTônio FleuRy CuRado3, ThiaGo moRTaRi Gonçalves Paula4,
RobeRTa GaRCia de Rosis5, Raquel GaRCia de Rosis5, CaRlos eduaRdo ColoRado4

SUMMARY

Introduction: The knowledge of the relationship be-
tween Robin’s sequence and to Stickler’s syndrome is very 
important for the precise diagnosis and the prevention of 
serious complications as retinal degeneration. The aim of this 
paper is to demonstrate the close relation between Robin’s 
sequence and Strickler’s syndrome and show the specialists 
special attention for the presence of severe myopia in this 
syndrome. Methods: Data from HRAC-Bauru shows 552 
patients with Robin sequence from those 231 had also diag-
nosis of Stickler Syndrome. This study analyzed 4 children with 
sequence of Robin and Stickler syndrome. All these patients 
were submitted to clinical and ophthalmological evaluations. 
Conclusion: The severe myopia early in the first months of 
life suggests the confirmation of the genetic diagnosis. The 
knowledge of the relationship between Robin’s sequence 
and to Stickler’ syndrome is of highest importance for the 
precise diagnosis and the prevention of serious complications 
as blindness. 

Descriptors: Pierre Robin syndrome. Myopia. Syn-
drome. Cleft palate. Retinal detachment/genetics. Face/
abnormalities.

ARTIGO ORIGINAL

RESUMO

Introdução: O conhecimento da estreita relação entre 
a sequência de Pierre Robin e a Síndrome de Stickler é de 
suma importância para o diagnóstico precoce e a prevenção 
de complicações nestas crianças, principalmente as oculares. 
O objetivo deste trabalho é chamar a atenção para a asso-
ciação diagnóstica de pacientes portadores da sequência de 
Robin com alterações oculares presentes e a síndrome de 
Stickler. Método: Em levantamento realizado no Hospital de 
Reabilitação de Anomalias Craniofaciais (HRAC/USP), foram 
diagnosticados 552 pacientes portadores de sequência de 
Robin, sendo que deste total 231 pacientes foram também 
diagnosticados como portadores de síndrome de Strickler. 
Foram estudadas 4 crianças portadoras de sequência de 
Robin com diagnóstico associado de síndrome de Strickler, 
internadas no HRAC/USP. Foi realizada a avaliação clínica 
e visual destes pacientes. Conclusão: Os achados refracio-
nais miópicos de alto grau logo nos primeiros meses de vida 
ajudam na confirmação do diagnóstico genético clínico. O 
conhecimento da relação entre a sequência de Pierre Robin 
e a Síndrome de Stickler é de grande importância para o 
diagnóstico precoce e a prevenção de complicações graves, 
como o descolamento da retina. 

Descritores: Síndrome de Pierre Robin. Miopia. Sin-
drome. Fissura palatina. Descolamento retiniano/genética. 
Face/anormalidades.
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INTRODUÇÃO

O conhecimento da relação entre a sequência de Robin 
(SR) e a síndrome de Stickler (SS) é importante para o diag-
nóstico precoce e a prevenção de complicações oculares nestas 
crianças. Cerca de 50% dos pacientes com SR são portadores 
de SS1,2. 

A SR tem sido considerada um importante sinal clínico no 
diagnóstico da SS. A sequência se apresenta como condição 
isolada, associada ou não a outras alterações ou, então, como 
componente de síndromes conhecidas3,4. A SR é caracterizada 
por micrognatia e glossoptose, com ou sem fissura palatina, 
sendo clinicamente definida por obstrução das vias aéreas 
superiores e dificuldades alimentares, que são mais frequentes e 
mais graves nos primeiros meses de vida5,6. Portanto, ao nasci-
mento, a fissura de palato e a SR podem ser os sinais clínicos 
mais importantes da SS7.

Lannelongue Menard descreveu pela primeira vez a 
síndrome de Pierre Robin, em 1891, relatando dois casos de 
pacientes com micrognatia, fenda palatina e glossoptose8. Em 
1926, Pierre Robin publicou um caso de uma criança com glos-
soptose, micrognatia e insuficiência respiratória. Até a década 
de 70, esta associação ficou conhecida como Síndrome de Pierre 
Robin, no entanto, atualmente o termo síndrome tem sido reser-
vado para os erros da morfogênese com a presença simultânea 
de múltiplas anomalias causadas por uma etiologia única. A 
sequência foi introduzida para incluir qualquer condição que 
engloba uma série de anomalias causadas por uma cascata de 
eventos iniciados por uma malformação única, podendo ou não 
estar associada a outra síndrome genética4. 

Breugem e Courtemanche, em 2009, ilustram a confusão 
sobre a classificação da SR, com base em um questionário 
composto de 14 diferentes definições, demonstrando que a 
forma mais adequada seria defini-la como pura ou associada 
a outras síndromes8.

Destacam-se duas teorias para explicar a ocorrência de sequência 
de Pierre Robin; dentre elas, a teoria mecânica é a mais aceita. 
O evento inicial, hipoplasia mandibular, ocorre entre a 7ª e 11ª 
semanas de gestação. Isso mantém a língua elevada na cavidade 
oral, causando uma fissura no palato, impedindo o fechamento 
das camadas palatais. Esta teoria explica a fissura clássica 
invertida em forma de U e a ausência de uma fissura de lábio 
associada. Oligoidrâmnio poderia desempenhar um papel na 
etiologia, desde a falta de líquido amniótico, que pode causar 
a deformação do queixo e impactação posterior da língua entre 
as camadas palatais4,8. 

A teoria da maturação neurológica foi observada em exames 
de eletromiografia da musculatura da língua, pilares da faringe e 
palato, sendo defendida desta forma como um atraso no desen-
volvimento e na maturação do nervo hipoglosso. A correção 
espontânea - observada com o passar da idade - da maioria dos 
casos de sequência pura apoiaria esta teoria. As alterações de 
deglutição frequentes, associadas ou não a alterações respi-
ratórias, podem ser indícios da associação das duas teorias4.

Em relação às manifestações otorrinolaringológicas, a 
micrognatia é encontrada em 91,7% dos casos. O crescimento 
da mandíbula pode ocorrer durante o primeiro ano, no entanto, 
não necessariamente dentro da curva normal de crescimento 
ósseo. A glossoptose é observada em 70-85% dos casos. A fenda 
palatina pode ser em forma de U (80%) ou V e sua prevalência 

pode variar de 14 a 91% nas séries relatadas. Apneia obstrutiva 
e dificuldades alimentares frequentemente estão associadas. A 
anomalia mais comum é a otite média, com frequência de 80% 
dos casos, seguida por anomalias auriculares, em 75%. A perda 
auditiva, principalmente condutora, pode ocorre em 60% dos 
pacientes, enquanto a atresia do canal auditivo externo ocorre 
em apenas 5%. Manifestações oftalmológicas são observadas 
em 10-30% dos pacientes e a maior frequência é vista quando 
os casos são encaminhados a uma avaliação oftalmológica de 
rotina. As lesões ocorrem na seguinte ordem decrescente de 
frequência: hipermetropia, miopia, astigmatismo, esclerose 
da córnea e estenose do canal nasolacrimal. Anomalias que 
envolvem o sistema músculo-esquelético são as mais frequentes 
anomalias gerais, sendo observadas em 70-80% dos casos. Eles 
incluem sindactilia, falanges displásicas, polidactilia, clino-
dactilia, juntas com hiperextensibilidade e oligodactilia dos 
membros superiores. Nas extremidades inferiores, anomalias 
do pé (pés tortos), malformações do fêmur (coxa vara ou valga, 
fêmur curto), anomalias do quadril (flexão contraturas, luxação 
congênita), anomalias do joelho (genu valgo, sincondrose), 
e anormalidades tibiais têm sido relatadas. Deformidades da 
coluna vertebral incluem escoliose, cifose, lordose, displasia 
vertebral, agenesia sacral e coccígeo do seio8. 

A SS é uma doença autossômica dominante, caracterizada 
por anomalias oculares, orofaciais, auditivas e esqueléticas9-11. 
Esta síndrome foi a primeira condição humana reconhecida 
como resultado de um defeito hereditário envolvendo os 
principais componentes do colágeno12. Dentre as principais 
complicações dos indivíduos afetados se encontram surdez 
neurossensorial, miopia grave, descolamento da retina e 
cegueira. 

Foi inicialmente descrita por Stickler et al., em 1965, 
após examinar uma criança com miopia progressiva e 
comprometimento articular, que resultaram em descola-
mento da retina e cegueira, cuja família também apresentava 
vários membros com sintomas semelhantes, comprovando a 
hereditariedade da doença7,9,11,12. Crianças com antecedentes 
familiares de SS possuem 50% de chance de desenvolvê-la7.

Como pessoas adultas afetadas também exibem alte-
rações degenerativas em várias articulações, com desen-
volvimento epifisário anormal e leve hipermotilidade, 
essa característica foi denominada de artro-oftalmopatia 
progressiva hereditária7,10,11,13-15.

A incidência da SS é estimada em um por 10.000, nos 
Estados Unidos16. Outras fontes referem a incidência de 
aproximadamente 1/ 8.500 nascimentos. Em relação ao 
sexo a taxa é de 1:18. 

O colágeno é a proteína mais abundante no ser humano, 
compondo o tecido conectivo encontrado em diversas áreas 
do corpo, como nas cartilagens articulares, músculos, 
estruturas oculares (córnea e humor vítreo) e auditivas1,17-19. 

A SS é geneticamente heterogênea e está associada a 
mutações dominantes em pelo menos um dos três genes que 
codificam os colágenos que compõem o tecido conjuntivo: 
COL2A1, COL11A1 e COL11A21,7,17,20-23. 

O objetivo deste trabalho é mostrar a relação entre 
a SR e a SS, chamando a atenção para as complicações 
oculares, auditivas e articulares, e a importância do diag-
nóstico precoce na prevenção de complicações graves, 
como a cegueira.
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MÉTODO

Em levantamento realizado no Hospital de Reabilitação 
de Anomalias Craniofaciais (HRAC/USP), foram observados 
em 552 pacientes portadores de SR que 231 apresentavam 
SS. Foram, então, selecionados 4 pacientes, portadores de SS, 
analisados clinica e oftalmologicamente.

Pacientes
Caso 1: D.E.L.C., 40 dias de idade, sexo masculino, idade 

materna de 26 anos, proveniente de Açailândia, Amazonas, peso 
ao nascimento de 3.000g, 48 cm de comprimento, micrognatia, 
glossoptose, fonte ampla, olhos grandes e proeminentes, pontes 
supraorbitárias rasas, filtro longo, dificuldade respiratória, 
lagoftalmo, fenda palatina, paquimetria de 490 micras em 
ambos os olhos, comprimento axial ocular de 24 mm em ambos 
os olhos, mapeamento de retina com hipopigmentação, sem 
degenerações periféricas, refração de esférico – 9,00 Dioptrias 
olho direito e -10,00 dioptrias esféricas no olho esquerdo com 
cilindro -1,00 eixo a 180. Ausência de alterações no segmento 
anterior, ortofórico, vias lacrimais pérvias, reflexos pupilares 
direto e consensual normais (Figuras 1 e 2).

Caso 2: R.E.G, 20 dias de idade, sexo feminino, peso ao 
nascimento de 3.595g, 50 cm de comprimento, idade materna 
de 28 anos, mãe míope baixa e portadora de dores articulares 
crônicas nos joelhos, avô e tios maternos altos míopes (sic), 
micrognatia, glossoptose, fonte ampla, fácies arredondada, 
olhos grandes e proeminentes, pontes supraorbitárias rasas, 
filtro longo, dificuldade respiratória, disfagia, lagoftalmo, fenda 
palatina, paquimetria de 518 e 524 micras, respectivamente, em 
olho direito e esquerdo, comprimento axial ocular de 24 mm 
em ambos os olhos, mapeamento de retina com hipopigmen-
tação, sem degenerações periféricas, refração de -11,00 diop-
trias esféricas em ambos os olhos. Ausência de alterações no 
segmento anterior, ortofórico, vias lacrimais pérvias, reflexos 
pupilares direto e consensual normais. Ultrassonografia normal 
de ambos os olhos.

Caso 3: V.C.C., 8 dias de idade, sexo masculino, idade 
materna de 38 anos, peso ao nascimento de 2.680g, 45 cm de 

comprimento, 38 semanas de gestação, parto com apresentação 
pélvica e circular de cordão, micrognatia, glossoptose, fonte 
ampla, olhos grandes e proeminentes, pontes supraorbitárias 
rasas, filtro longo, dificuldade respiratória, lagoftalmo leve, 
paquimetria de 495 micras em ambos os olhos, comprimento 
axial ocular de 20 mm em ambos os olhos, mapeamento de 
retina com hipopigmentação, sem degenerações periféricas, 
refração de esférico – 2,50. Dioptrias em ambos os olhos, 
ausência de alterações no segmento anterior, ortofórico, 
vias lacrimais pérvias, reflexos pupilares direto e consensual 
normais. Obstrução velofaríngea tipo I e irmã com 7 anos de 
idade apresentando 5 graus de miopia.

Caso 4: D.E.L.C., 2 anos de idade, sexo feminino, idade 
materna de 28 anos, ausência de informações gestacionais, 
micrognatia, glossoptose, fonte ampla, olhos grandes e proe-
minentes, pontes supraorbitárias rasas, filtro longo, dificuldade 
respiratória com traqueostomia desde 15 dias de idade, difi-
culdade alimentar (gastrostomia), mapeamento de retina com 
hipopigmentação, sem degenerações periféricas, refração de 
esférico – 9,00. Dioptrias em ambos os olhos. Ausência de alte-
rações no segmento anterior, ortofórica, vias lacrimais pérvias, 
reflexos pupilares direto e consensual normais. Havia consul-
tado oftalmologista, que diagnosticou ausência de quaisquer 
alterações. Hiperextensibilidade aumentada das articulações 
dos cotovelos (Figuras 3 e 4). 

RESULTADOS

Os achados refracionais miópicos de alto grau logo nos 
primeiros meses de vida estavam presentes nos 4 pacientes, 
com quadro clínico compatível com SR e confirmação gené-
tica de SS.

DISCUSSÃO

A SS é uma doença autossômica dominante13,20,24,25, carac-
terizada por desordem do tecido conjuntivo11. 

Figura 1 – Caso 1: Fácies característica da síndrome de
Stickler em tratamento de dificuldade respiratória 

com tubo nasofaríngeo.

Figura 2 – Fissura palatina ampla em forma de ferradura do 
mesmo paciente da Figura 1.
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A doença é pouco diagnosticada precocemente. Este diag-
nóstico deve ser confirmado com testes genéticos, sendo estes 
de fundamental importância para o aconselhamento genético da 
família. O acompanhamento prolongado com vigilância da visão, 
audição e deformidades ósseas é sempre necessário.

A prematura degeneração das articulações que suportam mais 
peso, é um dos mais consistentes sinais da SS.

As alterações auditivas podem ser comuns a pacientes 
portadores de fissuras palatinas isoladas, como perda condutiva 
e sensorial associadas a otites serosas de repetição.

A associação de Stickler com alterações cardiovasculares é 
controversa, embora publicações relacionem prolapso da valva 
mitral com a síndrome.

As alterações oculares mais descritas são degeneração de 
retina, incluindo descolamentos e perfurações. A miopia grave 
e o glaucoma são característicos da SS.

Os portadores desta síndrome apresentam fácies típico, com 
fonte ampla, arredondada, olhos grandes e proeminentes, pontes 
supraorbitárias rasas e filtro longo1,19. Em nossos quatro casos, 
ficou evidente o afinamento corneano após as mensurações 
realizadas com auxílio de paquímetro. 

A SS tipo I, que representa cerca de 75% dos casos, é conhe-
cida como a forma completa da síndrome e causada por mutações 
no gene COL2A11,15,17,21,23,26. Sua alteração está relacionada a 
múltiplas formas leves de displasia espôndilo-epifisária, osteo-
artropatia precoce6,17, além de alterações auditivas e visuais1. 
Todos os nossos pacientes apresentavam miopias graves e, no 
caso 4, era evidente a hiperextensibilidade das articulações dos 
cotovelos. 

O gene COL11A1 é responsável pela codificação da cadeia 
alfa-1 do colágeno, a modificação nessa expressão causa o 
fenótipo tipo 2 da SS, também causando alterações auditivas, 
articulares e oculares1,17. 

A mutação do gene COL11A2 é responsável pela SS tipo 
III, também chamada “não ocular”, pois não está associada a 

alterações oculares, o que a diferencia dos tipos I e II. Assim, 
pode ser diferenciada dos tipos I e II pelas características do 
vítreo ocular, com exame de lâmpada de fenda26.

Existem diversos estudos na literatura demonstrando a impor-
tância do vítreo fenótipo para diagnóstico da SS, mesmo naqueles 
indivíduos que parecem clinicamente normais em outros aspectos 
da doença19,23. Nos nossos pacientes, não avaliamos o vítreo 
devido à pouca idade das crianças, o que somente seria possível 
sob sedação. Essas crianças sempre apresentam dificuldades de 
intubação1,7,19.

Dentre as manifestações oculares, o primeiro achado clínico 
é um alto grau de miopia associado a alterações degenerativas do 
cório ocular. A miopia que ocorre nessa síndrome é geralmente 
grave, congênita e de alto grau, variando entre 8 e 18 dioptrias, 
com caráter progressivo, geralmente se iniciando na primeira 
década de vida5,6,27,28. Na família original, descrita por Stickler 
et al., em 1965, o grau de miopia variou de 8 a 18 graus1,9. 

Na nossa pequena amostragem de quatro casos, a presença de 
miopia foi observada logo nos primeiros 30 dias de vida, como 
descrito nos casos 1, 2 e 3. O caso 4 foi diagnosticado mais 
tardiamente e mostrava um grau de miopia menor. 

O segundo achado clínico, muito grave, é o súbito descola-
mento total da retina sem traumas dentro da primeira década de 
vida, acometendo cerca de 50% dos pacientes, sendo bilateral 
em 40% destes5,23,28,29.  Isto ocorre porque as pessoas acome-
tidas possuem elevado risco de formação de grande falha na 
retina17,23. Quando extenso, o descolamento da retina pode levar 
à cegueira27.

Segundo Poulson et al.23, estudo com determinado grupo 
de pacientes que apresentavam o tipo 2 da SS confirma que os 
indivíduos realmente possuem elevado risco de descolamento 
de retina, aproximadamente 42%, em pelo menos um olho no 
período de estudo.

O terceiro achado clínico é tardio, aparecimento de miopia em 
olhos que já tenham sido afetados pelo descolamento da retina. 

Figura 3 – Caso 4: criança traqueostomizada por insuficiência 
respiratória grave ao nascimento.

Figura 4 – Caso 4: após tratamento, em uso de óculos,
já sem traqueostomia.
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Cataratas também são comuns na SS e podem se desen-
volver como parte da miopia progressiva degenerativa6,28 ou 
como manifestação congênita da síndrome, necessitando de 
cirurgia para sua correção30. Ocorrem no início da idade adulta 
em 50% a 60% dos pacientes5,27,28, e seu estabelecimento é 
importante, pois é possível ocorrer descolamento de retina 
bilateral após a retirada cirúrgica da catarata, devido à susceti-
bilidade determinada geneticamente para rupturas retinianas6,30.

Cerca de um terço dos indivíduos apresentam glaucoma e 
hipertensão ocular7,29. 

Nas manifestações otorrinolaringológicas, aproximada-
mente 20% dos indivíduos afetados25 apresentam manifestações 
orofaciais características: face plana, micrognatia e depressão 
do dorso do nariz. Outras características faciais incluem olhos 
proeminentes ou hipertelorismo ocular, pregas epicanticais, 
grave hipoplasia de septo nasal e nariz pequeno7,31. Além disso, 
há prejuízo de mobilidade e fenda palatina, que são frequentes 
em até 20% dos casos1,20,29.

A perda auditiva, outro achado da síndrome, pode ser 
neurossensorial (PANS), condutiva (PAC) ou mista (PAM). A 
PANS é um aspecto importante da doença, pois se apresenta em 
80% dos pacientes23,29. A causa da PANS parece ser um déficit 
neurossensorial primário, associado a uma alteração do epitélio 
pigmentar da orelha interna, similar às alterações do epitélio 
da retina. Outro fator possível seria o colágeno, que é o maior 
componente do tecido conjuntivo da orelha interna. Esta perda 
possui caráter progressivo, comprometendo principalmente as 
altas frequências17,29. 

As associações de comprometimento visual e auditivo 
levam prejuízo à vida escolar da criança, apesar de se saber que 
a inteligência dos indivíduos afetados é preservada1.

Nas manifestações articulares, os sintomas são variáveis 
e, geralmente, iniciam na infância. As anomalias esqueléticas 
incluem desenvolvimento anormal das superfícies articu-
lares, degeneração articular prematura e hiperextensibilidade 
articular7,9,29. Esta acentuada flexibilidade decresce ou até 
desaparece com o avançar da idade17, sendo substituído, em 
30% dos casos25, por uma degeneração articular progressiva de 
gravidade variada, exacerbando-se por volta da terceira década 
de vida, como osteoartrite prematura, com a participação de 
grandes articulações1,23. Cotovelos, pulsos, quadris, joelhos e 
tornozelos são frequentemente afetados. Pode haver desgaste 
articular, levando os pacientes a se submeterem a cirurgias 
reparadoras em joelhos e quadril17. 

Os critérios sugeridos para o diagnóstico clínico da SS são17: 
a) anomalia congênita do vítreo ocular, em adição a qualquer 
das três alterações seguintes: miopia com início antes dos seis 
anos de idade, geralmente estável, descolamento de retina ou 
degeneração pigmentar, hipermotilidade articular, com ou sem 
evidência radiológica de degeneração articular; b) audiomé-
trico; c) fissura palatina.

Assim, a SS deve ser considerada em neonato com SR ou 
fissura palatina, indivíduos com displasia espôndilo-epifisária 
associada com miopia ou surdez, indivíduos com história fami-
liar de descolamento de retina e indivíduos com descolamento 
de retina associado à hipermotilidade articular, fissura palatina 
ou hipoacusia. O diagnóstico, também, deve ser considerado em 
todas as famílias dominantes com fissura palatina ou miopia. 

Os indivíduos acometidos possuem alterações conside-
radas patognomônicas da SS, na formação e arquitetura do 

humor vítreo, com dois fenótipos reconhecidos. O tipo 1 da 
SS apresenta anomalia congênita do vítreo que é característica, 
consistindo na ocupação do espaço retrolental por humor vítreo, 
limitado por uma membrana distinta. Esta lesão corresponde à 
maioria dos casos, enquanto outra, menos frequente, baseia-se 
na formação de aglomerados escassos e irregulares de fibras na 
cavidade do vítreo17. Portanto, esses critérios exigem o exame 
oftalmológico do vítreo ocular com lâmpada de fenda7.

A avaliação auditiva deve firmar-se em exames básicos, 
como otoscopia bilateral, seguida da realização de audiometria 
tonal limiar ou otoemissão acústica. As alterações orofaciais 
são encontradas durante o exame físico23,29, devendo ser iden-
tificadas, pois a ptose lingual, encontrada na SR, pode obstruir 
as vias aéreas30. Além disso, o indivíduo pode apresentar perda 
auditiva de condução como consequência de otites médias de 
repetição, causadas pela associação de fissura palatina e arcada 
de palato alto17. E a avaliação articular deve ocorrer pela escala 
de Beighton, na qual é dada uma nota de 1 ou 0 a partir de 
manobras articulares, alcançando um total de 9/923.

Os critérios sugeridos para o seguimento da SS são5: 
• Todos os pacientes com SR devem ter seus olhos exami-

nados para miopia e degeneração da retina em primeira 
infância e, posteriormente, a intervalos regulares;

• Deterioração da acuidade visual é geralmente o resultado 
de uma complicação e não da miopia progressiva e merece 
uma análise cuidadosa para verificar presença de catarata 
ou alterações retinianas;

• Casos de cegueira por descolamento da retina podem ser 
largamente evitados por meio de acompanhamento anual 
por um oftalmologista até a idade de 30 anos. O tratamento 
após descolamento da retina é difícil;

• Todas as crianças devem ter uma avaliação audiológica 
para excluir surdez;

• Grave hipoplasia de septo nasal pode exigir cirurgia para 
correção, como por exemplo, reconstrução nasal;

• Aconselhamento genético é importante para membros de 
outra família em situação de risco. Assim, todos os membros 
de uma família suspeita devem ser examinados, já que 
vários indivíduos afetados, em uma mesma família, podem 
apresentar diferentes expressões clínicas32.
A síndrome Velo-Cardio-Facial (VCFS) é frequentemente 

associada à SR, perdendo em frequência apenas para a SS. A 
VCFS é uma das mais comuns síndromes genéticas múltiplas 
anomalias nos seres humanos, perdendo apenas para a síndrome 
de Down em frequência. Uma característica comum dos VCFS 
é retrognatismo, que está relacionado com achatamento signi-
ficativo da base do crânio e posicionamento posterior da fossa 
glenóide e da articulação têmporo-mandibular. Análise de 
grande população de crianças com SR apurou que 11% tinham 
VCFS e Stickler em 34%33. 

Evans et al., da Massachusetts Eye and Ear Infirmary, revi-
saram 115 pacientes com PRS e verificaram que 54% (N=63) 
deles não eram sindrômicos. Nos pacientes sindrômicos, 
observaram 18% de portadores da SS, 7% da VCFS, 5% de 
Treacher-Collins e 3% de microssomia craniofacial20.

Outras doenças reumatológicas ou que provoquem 
alteração ou mutação de estruturas de colágenos devem 
ser descritas como possíveis diagnósticos diferenciais da 
SS, quando apresentam manifestações oculares ou audi-
tivas e sintomas comuns, como, por exemplo: síndrome de 
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Marfan, síndrome de Ehlers-Danlos, síndrome de Reiter e 
espondilite anquilosante28.

É importante ressaltar que o tratamento deve ser indivi-
dualizado, ou seja, adaptado para cada paciente e de acordo 
com o caso10. 

A participação do oftalmologista, em longo prazo, torna-se 
essencial para profilaxia e tratamento precoce das alterações 
oculares (principalmente descolamento de retina), visando à 
prevenção da cegueira34. É muito comum detectarmos nestas 
crianças altos graus de miopia logo no primeiro mês de vida. 
A prescrição de óculos deve ser iniciada tão logo que possível 
o seu uso. 

A realização de testes audiométricos frequentes proporciona 
conhecimento da evolução da perda auditiva1. Há relato de 
indicação de aparelhos de amplificação sonora para pacientes 
com perda neurossensorial bilateral, entretanto, a adaptação aos 
mesmos é reconhecidamente difícil29. Também está indicado 
acompanhamento fonoaudiológico1,35. 

O sistema articular, igualmente, não pode deixar de ser 
acompanhado, pois os pacientes afetados, em especial os 
idosos, são beneficiados pelos exercícios fisioterápicos, 
combatendo a artropatia1. É essencial o estabelecimento de 
um acompanhamento multidisciplinar, tanto para realização 
do diagnóstico quanto para definição do tratamento35.

Assim, o diagnóstico e o tratamento precoce são fundamen-
tais, pois as alterações presentes podem acarretar complicações 
decorrentes de lesões irreversíveis, como a surdez e a cegueira. 
Além disso, ela pode comprometer o desenvolvimento escolar 
de crianças afetadas, causando atrasos importantes. Portanto, 
o aconselhamento genético e o acompanhamento multipro-
fissional são de suma importância36, de forma a proporcionar 
melhor qualidade de vida aos pacientes.

CONCLUSÃO

O conhecimento da relação entre a SR e a SS é de suma 
importância para o diagnóstico precoce e a prevenção de 
complicações graves, como o descolamento da retina e ainda 
a inclusão social destas crianças que podem ter alta miopia 
e variados graus de surdez neurossensorial, dificultando o 
aprendizado escolar.

Desta forma, a fissura de palato e a SR podem ser os sinais 
clínicos mais importantes da SS. A avaliação oftalmológica 
precoce pode mostrar altos graus de miopia, além de ajudar 
no fechamento do quadro diagnóstico da presença da SS na 
SR, ajuda a prevenir complicações oculares mais graves, como 
a cegueira, além de colocar estas crianças em condições de 
igualdade no aprendizado escolar.

O aconselhamento genético e o acompanhamento multipro-
fissional são de grande importância, para poder proporcionar 
melhor qualidade de vida a estes pacientes.
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