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Relata-se o caso de um doente do género masculino, 85
anos, com histéria de insuficiéncia respiratéria global decor-
rente de hiporrinia, doenca pulmonar obstrutiva crénica ta-
bagica GOLD B e cardiopatia hipertensiva com insuficiéncia
cardiaca com fracgdo de ejecdo preservada em NYHA (New
York Heart Association) classe lll. Apresentava, ainda, dia-
betes tipo 2 n&o insulino-necessitante e dislipidémia.

A hiporrinia ¢ uma malformagao congénita craniofacial
muito rara,! pertencente ao grupo da arrinia ou auséncia
congénita de nariz? e decorrente de um defeito na embrio-
génese nasal entre a quarta e a oitava semanas de gesta-
¢ao." Nos ultimos anos, o uso rotineiro da ecografia pré-natal
permite o diagnodstico desta condi¢c&o entre as 12 e as 16
semanas de gestacgdo.’

No caso descrito tratava-se de uma anomalia minor, ca-
racterizada apenas pela auséncia de fossas nasais e anos-
mia, estando as vias aéreas e bulbo olfactivo preservados.
O doente ndo apresentava as caracteristicas oculares habi-
tualmente associadas (hipertelorismo, microftalmia ou colo-
boma da palpebra), labio leporino, subdesenvolvimento do
maxilar ou defeitos da linha média.® Nao havia evidéncia de
hipogonadismo hipogonadotréfico ou de problemas na de-
gluticao? (Fig.s 1 e 2).

Auséncia de consanguinidade parental e os cinco irmaos
ndo apresentavam anomalias congénitas conhecidas. O
parto decorreu por via vaginal no domicilio, sem intercorrén-
cias. O doente nunca havia sido submetido a intervengdes
cirdrgicas. Na infancia, sem necessidade de suporte ventila-
tério embora houvesse referéncia a intolerancia ao exercicio.
O doente teve um filho do género masculino, sem malforma-
¢des congénitas.
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Figura 2: Hiporrinia, perfil.

A partir dos 50 anos € com o surgimento das comorbili-
dades, ocorreu desenvolvimento progressivo de insuficiéncia
respiratoria parcial e, posteriormente, global, com necessi-
dade de oxigenioterapia de longa duragdo no domicilio com
recurso a mascara de Venturi com FiO2 (fracgédo de oxigénio
inspirado) 31%, estimando-se um real aporte de oxigénio in-
ferior devido as limitagdes impostas pela anomalia anatémica.

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