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Figura 1: Hiporrinia.

Figura 2: Hiporrinia, perfil.
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Relata-se o caso de um doente do género masculino, 85 
anos, com história de insuficiência respiratória global decor-
rente de hiporrinia, doença pulmonar obstrutiva crónica ta-
bágica GOLD B e cardiopatia hipertensiva com insuficiência 
cardíaca com fracção de ejeção preservada em NYHA (New 
York Heart Association) classe III. Apresentava, ainda, dia-
betes tipo 2 não insulino-necessitante e dislipidémia.

A hiporrinia é uma malformação congénita craniofacial 
muito rara,1 pertencente ao grupo da arrinia ou ausência 
congénita de nariz2 e decorrente de um defeito na embrio-
génese nasal entre a quarta e a oitava semanas de gesta-
ção.1 Nos últimos anos, o uso rotineiro da ecografia pré-natal 
permite o diagnóstico desta condição entre as 12 e as 16 
semanas de gestação.1

No caso descrito tratava-se de uma anomalia minor, ca-
racterizada apenas pela ausência de fossas nasais e anos-
mia, estando as vias aéreas e bulbo olfactivo preservados. 
O doente não apresentava as características oculares habi-
tualmente associadas (hipertelorismo, microftalmia ou colo-
boma da pálpebra), lábio leporino, subdesenvolvimento do 
maxilar ou defeitos da linha média.3 Não havia evidência de 
hipogonadismo hipogonadotrófico ou de problemas na de-
glutição2 (Fig.s 1 e 2).

Ausência de consanguinidade parental e os cinco irmãos 
não apresentavam anomalias congénitas conhecidas. O 
parto decorreu por via vaginal no domicílio, sem intercorrên-
cias. O doente nunca havia sido submetido a intervenções 
cirúrgicas. Na infância, sem necessidade de suporte ventila-
tório embora houvesse referência a intolerância ao exercício. 
O doente teve um filho do género masculino, sem malforma-
ções congénitas.

A partir dos 50 anos e com o surgimento das comorbili-
dades, ocorreu desenvolvimento progressivo de insuficiência 
respiratória parcial e, posteriormente, global, com necessi-
dade de oxigenioterapia de longa duração no domicílio com 
recurso a máscara de Venturi com FiO2 (fracção de oxigénio 
inspirado) 31%, estimando-se um real aporte de oxigénio in-
ferior devido às limitações impostas pela anomalia anatómica.

Existem apenas 43 casos descritos na literatura, a grande 
maioria em idade fetal. Na base de dados Orphanet (doen-
ças raras) de março de 2016 existiam apenas 20 casos des-
critos de arrinia com o número ORPHA 1134.  ■
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