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RESUMO

Este trabalho apresenta cinco casos de pacientes com associacio de
malformagdes oculares composta por coloboma, microftalmo e microcérnea.
Os autores tentam estabelecer o diagnoéstico genético em cada caso e apresen-
tam os procedimentos oftalmolégicos realizados no sentido de minimizar o
déficit visual decorrente destas alteragdes. Discute-se também as indicacdes e
as dificuldades encontradas para a realizacio destes procedimentos. Houve
melhora da acuidade visual em todos os casos cirurgicos.

Palavras-chave: Coloboma; Microftalmo; Microcémea, aconselhamento genético.

INTRODUGCAO

Microftalmo e coloboma esporadi-
cos podem ser malformagdes isoladas
ou podem estar associados a outras
malformagdes do olho e também a
anomalias sistémicas congénitas -7

Microftalmo ¢é definido como um
olho que, ao nascimento, se apresenta
com o didmetro antero-posterior redu-
zido (< 19 mm). Coloboma ¢ um defei-
to no fechamento da vesicula oOptica
durante a formagao do olho, acarretan-
do anomalias em estruturas oculares
que dela se originam > .

O padrdo genético mais freqiiente € o
monogénico autossdmico dominante,
entretanto, estas anomalias também
ocorrem em portadores de aberragdes
cromossdmicas, em casos esporadicos e
ja foram, descritas como decorrentes de
exposigdo a teratogenos ambientais 24,

O objetivo deste artigo € apresentar
cinco pacientes portadores desta asso-
ciagdo de malformagdes € os resulta-
dos dos procedimentos oftalmoléogicos
realizados no sentido de minimizar as
deficiéncias decorrentes desta condigdo.

DESCRICAO DE CASOS E
PROCEDIMENTOS

No periodo de janeiro de 1992 a
setembro de 1993 foram atendidos no
setor de genética cinco pacientes com
esta associagdo de malformagdes ocu-
lares congénitas: coloboma, microftal-
mo e microcornea. A Tabela 1 mostra
os principais achados de cada paciente.

As malformagGes estavam presentes
ao nascimento e foram bilaterais e si-
métricas, exceto no caso 4, onde houve
acometimento apenas do olho direito.
Nenhum paciente apresentou anoma-
lias sistémicas associadas aos achados
oculares. Os antecedentes familiares
foram positivos nos casos 3 e 4. Trata-
va-se de pai e filha portadores da mes-
ma malformagio, porém com graus di-
ferentes de acometimento ocular.

A acuidade visual no exame inicial
variou de SPL a 0,2 (20/100) nos olhos
afetados. Os casos 1,2 e 5 apresenta-
ram estrabismo convergente e nistag-
mo horizontal tipo Jerk. Microftalmo
com microcérnea e coloboma de iris
estavam presentes em todos os casos e,
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TABELA 1
Caracteristicas do exame oftaimolégico nos pacientes com malformagbes oculares congénitas
Caso Idade/ Q.D. AF AP AV inicial M.E.O. Exame Ocular us 1%} %)
cor oD OE AP (mm) CO (mm)
51 anos, olhos peq. — — CcD SPL ET604 Microftaimo ® 0D:20,46 ob:7
1 fem., e desvio 2m Nistagmo Microcémea
parda ocular Catarata OE:19,01 OE:7
Coloboma I/P
38 anos, BAV e — — CcD CcD ET554 Microftaimo ® 0D:17,50 0D:6
2 fem., tremor 2m 50cm Nistagmo Microcomea
parda ocular Coloboma I/P OE:18,00 OE:6
Maculanao
acometida
26 anos, olhos peq. ® - MM 0,25 — Microftalmo ] 0D: 22,71 0oD:8
3 fem., com baixa Microcémea
branca de visao Catarata OE: 21,03 OE:8
Coloboma I/PP
46 anos BAV OD ® — MM 1,0 — Microftaimo ® OD: * 22,48 0oD:8
4 masc., Microcémea *24,51
branco Catarata OE:23,78 OE:11,5
Coloboma I/PP
17 anos, BAVe — — CD cD Nistagmo Catarata - 0D:24,32 0oD:11,5
5 fem., tremor 5m 10cm Coloboma Iris
branca ocular PP n/acometido OE:26,24 OE:11,5
AF= Historia Familiar I/P - iris até papila * Na drea colobomatosa @ AP - Diametro antero-post.

AP = Anomalias Sistémicas I/PP iris até polo post.

* Fora drea colobomatosa

@ CO - Diametro comeano

em todos eles, exceto no 5, o coloboma
estendia-se até o segmento posterior
do olho, com acometimento parcial ou
total do nervo optico e macula. Catara-
ta foi encontrada em todos os pacientes
exceto no caso 2.

As medidas ceratométricas revela-
ram aplanamento das superficies
corneanas. Foi realizado exame ultra-
sonografico nos pacientes, com medi-
da do didmetro antero-posterior na
area colobomatosa e fora dela. Em to-
dos, exceto no caso 5, foram encontra-
das imagens sugestivas de coloboma
de polo posterior. No caso 1 havia si-
nais de phthisis bulbi no olho esquerdo
(olho amaurdtico).

Os pacientes foram submetidos a
tratamento clinico e/ou cirirgico de-
pendendo do grau de acometimento
ocular. A Tabela 2 mostra os procedi-
mentos oftalmoldgicos realizados.

Os casos 1, 3 e 5 apresentavam cata-
rata e foram submetidos a facectomia
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extracapsular com implante de lente
intra-ocular. Todas as lentes usadas
foram de polimetilmetacrilato
P.M.M.A.) e alga de prolene,
posicionadas no sulco ciliar devido a
fragilidade zonular encontrada nes-

tes pacientes. No caso 2 houve me-
lhora da acuidade visual com refra-
¢do. Encontrou-se alta hiper-
metropia, em ambos os olhos, com-
pativel com o reduzido comprimento
axial. O paciente 4 apresentava cata-

TABELA 2
Tratamento clinico/cirdrgico realizado nos cinco casos
CASO Tratamento AV final
1 OD: FEC + LIO 0,05
OE: olho phthisico SPL
2 OD:RX + 18,00 DE 0,1
OE:RX + 16,00 DE CDa2m
3 OD: FEC + LIO CDa4m
OE: RX* 0,2
4 OD:RX* MM
OE:olho normal 1,0
5 OD:FEC + LIO 0,1
OE: FEC + LIO CDadm

RX= refragéo. * Nao houve melhora da acuidade visual
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Fig.1-L.A. (caso 2) O. D.: Microcérnea, Hipoplasn
de Limbo e coloboma de iris inferior.

rata, porém ndo quis submeter-se a
cirurgia, pois estava satisfeito com a
visdo do outro olho ndo acometido.

DISCUSSAO

Uma associagdo congénita ® é defi-
nida como a ocorréncia simultinea de
malformagdes independentes niao espe-
cificas ou de disrupgdes cuja etiologia
¢ desconhecida. A patogénese destas
malformagdes deriva da proximidade
espacial, no embrido, das células
progenitoras destas estruturas; de tal
forma que os agentes teratogé€nicos
causem lesdes em estruturas especifi-
cas 48,

Coloboma e microftalmo de etiolo-
gia monogénica geralmente tém pa-
drdo de heranga autossdmica dominan-
te e em menor freqiiéncia autossdémica
recessiva.

Algumas sindromes genéticas que
apresentam estas alteragdes isoladas

Fig. 2 - E. L. M. (caso 3) O.D.: Microcérnea,
Coloboma de iris nasal inferior e catarata.
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ou associadas, porém com achados
sistémicos relevantes, sdo: a Sindrome
de Goltz "? onde encontra-se colobo-
ma, microftalmo, alteragdes de pele,
dentes hipoplasicos e sindactilia; a As-
sociagio CHARGE "*7 com coloboma
de segmentos anterior e posterior, de-
feitos cardiacos, atresia de coanas, sur-
dez, retardo de desenvolvimento e
hipogonadismo; a Sindrome Oculoden-
todigital "3 onde ocorrem microftal-
mo com microcornea, hipoplasia dos
dentes e alteragles digitais (hipoplasia,
sindactilia e camptodactilia); e final-
mente a Sindrome Goldenhar (Oculo-
Auriculo-Vertebral) '3 que apresenta
microftalmo e coloboma em aproxima-
damente 20% dos casos, além de mi-
crotia, microssomia hemifacial e vérte-
bras anomalas.

Os pacientes apresentados neste ar-
tigo ndo se enquadram em nenhuma
destas sindromes pois n3o possuem
achados sistémicos que os classifi-
quem. Os casos 1, 2 e 5 foram conside-
rados casos esporadicos. Estes casos
sdo aqueles que aparecem isoladamen-
te numa familia e sdo atribuidos a uma
mutagdo nova, determinada por agen-
tes ambientais, organicos, gestacionais
(agentes teratogénicos) * %10,

Nos casos 3 e 4, pai e filha apresen-
tam a mesma alteragdo. Possivelmente
nestes casos a heranga é autossdmica
dominante. Nos demais casos ndo €
possivel identificar, no momento, um
padrao de heranga monogénica, porém
sabemos que ha um risco de recor-
réncia para a prole destes pacientes
que, se assumido como um modelo
dominante (mais freqiiente), ¢ de 50%.

A etiologia ambiental é menos fre-
quente e decorre de um distirbio de
expressdo de um gene normal, ndo sen-
do portanto, hereditaria. As alteragdes
ndo hereditarias podem ser causadas
por agentes teratogénicos (STROM-
LAND, K. et al, 1991).

Os agentes teratogé€nicos mais pro-
vaveis de causar malformagdes ocula-
res sdo: irradiagdo recebida pela mie
entre a 4* e 11* semanas da gestagdo;

h

Fig. 3 - E. L. M (caso 3) O. E.: Retinografia
mostrando coloboma de coréide englobando par-
te do nervo éptico e macula, com linha de pigmen-
tagdo na margem do coloboma.

infecgdes adquiridas no primeiro tri-
mestre; doengas maternas como diabe-
tes mellitus insulino-dependente, sem
controle glicémico adequado; drogas
ingeridas pela mie durante o periodo
de embriogénese como etanol, acido
retindico, methotrexate, hidantoinatos,
barbitdricos e benzodiazepinicos 3. O
acido retindico age a nivel da diferen-
ciagdo das células totipotentes da cris-
ta neural e pode alterar a diferenciagdo
destas células, uma vez que regula os
genes responsaveis por este processo
(genes HOX) ' ® 1°° A hipoxemia e
hipertermia na gravidez também sdo
descritos como possiveis teratégenos
(WARBURG, M. 1992).

O atendimento oftalmolédgico de pa-
cientes com microftalmo e microcornea
deve comegar com a prescrigdo de 6cu-
los, pois estes pacientes sdo hipermé-
tropes devido ao didmetro antero-pos-
terior reduzido. A paciente do caso 2
teve boa melhora da acuidade visual
com a prescrigdo de lentes corretoras.
Deve ser lembrado que a area colobo-
matosa da retina e cordide nio tem
fung@o visual, portanto a esquiascopia
e a medida do didmetro antero-poste-
rior devem ser feitos fora desta area.

Catarata ¢ um achado freqiiente e o
tratamento cirurgico esta indicado para
a reabilitagdo visual. Na indica¢do da
cirurgia, deve-se analisar a extensdo
do coloboma de cordide e retina e a
ambliopia secundaria, encontrada nos
pacientes com malformagdo mais
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acentuada em um dos olhos. O trata-
mento da ambliopia € discutivel, uma
vez que a melhora da visdo é limitada
e depende do envolvimento da macula
e nervo oOptico pelo coloboma. Neste
estudo, a melhor acuidade visual obti-
da foi 0,1 (20/200).

Os pacientes com microftalmo/
microcOrnea apresentam ceratometria
bastante plana, o que dificulta o calcu-
lo do poder didptrico da lente intra-
ocular. O ato operatério € tecnicamen-
te dificil, pois a cdmara anterior € pe-
quena e a malformagdo zonular,
freqlientemente associada a area colo-
bomatosa, torna questionavel o
posicionamento da LIO “in the bag”.
Sugere-se, portanto, a colocagdo no
sulco ciliar ou com suporte escleral. O
tamanho da zona Optica da lente deve
ser analisado em cada caso e indica-se
alca de prolene por ser mais flexivel,
tornando sua colocagdo menos trauma-
tica. Procura-se posicionar a lente de
forma que as algas fiquem fora da area
colobomatosa da iris, para evitar a ins-
tabilidade e diminuir o risco de des-
centragdes e captura.

Em pacientes com coloboma de re-
tina e cordide, a area de transigdo da
retina normal para a afetada apresenta
maior predisposigdo a roturas, que po-
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dem evoluir para descolamentos de re-
tina. Perda vitrea pode ocorrer durante
a cirurgia devido a fragilidade zonular
na area colobomatosa. Nido tivemos
complicagdes durante a cirurgia, por
outro lado a paciente do caso 2 apresen-
tou hipertensdo ocular no pods-operato-
rio, que foi controlada clinicamente.

Concluiu-se nos casos apresentados
que, apesar de constatarmos uma me-
lhora apenas “parcial” da visdo, os pa-
cientes ficaram satisfeitos com o resul-
tado, 0 que nos mostra a importancia
de um correto manejo destes casos na
tentativa de pelo menos “amenizar” o
déficit visual presente, proporcionan-
do-lhes uma vida melhor.

SUMMARY

This paper presents five cases
describing associated ocular
malformations such as coloboma,
microphthalmos and microcornea.
The authors try to find the clinical
and genetics diagnosis of each case.
The procedures were presented in
order to minimize the visual deficit of
these cases. The authors also discuss
the indications and the difficulties
that they found during these
procedures. The improvement of the

visual acuity was achieved in all the
surgical cases.
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