Um caso esporadico de sindrome de Duane associado
d sindrome de Rieger de ocorréncia familiar
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Apesar de ser a fisiopatologia da sindro-
me de Duane bastante bem conhecida, prin-
cipalmente apds os estudos eletromiograficos
de Huber (5), a sua etiologia e a sua patolo-
gia sao ainda obscuras. A sua origem gené-
tica (autossOmica dominante) € indiscutivel
em alguns casos 0s quais, entretanto, repre-
sentam uma minoria (10% segundo Duke-El-
der (2) e 55% de acordo com Pfaffenbach e
cols (8)). A grande maioria dos casos sao
esporadicos. Pfaffenbach e cols (8) dizem
que € entre os casos esporddicos que com
mais freqiiéncia se encontram outras mal-
formacgdes congénitas associadas.

Apresentamos neste trabalho um caso de
sindrome de Duane esporadico, associada a
outras anomalias congénitas de ocorréncia
familiar as quais, em conjunto, constituem
a chamada sindrome de Rieger. Nao encon-
tramos outra referéncia desta combinacdo na
literatura.

APRESENTACAO DO CASO

R.T.B, masc.,, 4 anos e meio, trazido a
consulta em 28 de Maio de 1968 devido a um
desvio vertical do olho direito (para cima) e
a uma mancha negra na iris do mesmo olho.
O exame oftalmolégico do olho esquerdo re-
velou uma sindrome de Duane do tipo III,
segundo a classificagcao de Huber, com mo-
vimentos verticais and6malos desse olho (‘“up-
shoot e downshoot”) quando o olho direito
fixava em supra ou infra-abducao (Fig. 1).
Quando o olho esquerdo, dominante, fixava,
o direito exibia uma hipertropia secunddria.
O olho direito possuia um acentuado deslo-
camento supra-temporal da pupila e um colo-
boma atipico da iris, formando uma falsa
pupila, em posi¢ao infra-nasal. O olho es-
querdo exibia um discreto deslocamento su-
pra-nasal da pupila (Fig. 2). Refragao esta-
tica: OD: + 2,00 DE = + 0,25 DCil eixo 70
OE: + 100 DE = + 0,25 DCil eixo 100°.
Acuidade visual com 6culos: OD = 20/40 e
OE = 20/25. Além dessas anomalias ocula-
res, ele apresentava também uma hipoplasia
do maxilar superior e severas malformacgoes
dentdrias (Fig. 3), da mesma forma que a
sua avé paterna, um tio avoé paterno, um pri-
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Fig. 1 — Sindrome de Duane do olho esquerdo. O olho
nao pode abduzir-se, a4 tentativa de aducdo, hd retra-
¢ao e ‘‘upshoot’’.

mo e o seu pai. Sua avd paterna € cega de
ambos os olhos, um dos quais (0 esquerdo)
fora operado de glaucoma em 1951 (sic). Di-
zia ela que, antes de ser cega, sofria de alta
miopia. O seu exame oftalmolégico revelou
um leucoma vascularizado, atrofia de iris e
edema de cérnea em ambos os olhos, atala-
mia no olho direito e uma camara anterior
rasa no esquerdo. A pressao intra-ocular era
muito alta em ambos os olhos. O pai do nos-
so paciente teve ambos os olhos operados
para tratamento de glaucoma aos 24 anos
(1963). Comecou ele a ver arco-iris em torno
das lampadas aos 17 anos. E miope (OD:
—4,50DE = —0,75 DCil eixo 140° e OE: — 4,00
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Fig. 2 — Note-se o deslocamento supra-temporal da
pupila do olho direito e o coloboma atipico da iris,

formando uma falsa pupila, infra-nasalmente. A pupila
do olho esquerdo € discretamente deslocada supra-na-
saliner.te.

DE = — 1,25 DCil eixo 20°) e. com Oculos,
sua acuidade visual era de 20/20 com o olho
direito e 20/25 com o esquerdo, Sua iris €
altamente pigmentada, desprovida de criptas
ou collarette, com uma acentuada hipotrofia
da camada epitelial na margem pupilar, pre-
gas de contracao normais e um abundante
tecido mesodérmico persistente no angulo
da camara anterior. Apesar de haver sinais
evidentes de uma operacao anti glaucomatosa
tipo Scheie em ambos os olhos, ele necessita
de uma combinacdo de Timolol 05% e pi-
locarpina 1,0% para manter a sua pressao
intra-ocular em cerca de 18 mm/Hg.

O nosso propdsito tem duas irmas, uma
das quais tem 11 anos e € filha da mesma
mae e a outra tem 1 ano e meio e € filha da
segunda esposa do seu pai. O exame oftalmo-
l6gico da irma mais velha revelou um peque-
no astigmatismo hipermetrépico e uma iris
muito semelhante a do seu pai. Sua pressao
intra-ocular era normal (AO = 13 mm/Hg).
A mais jovem é discretamente hipermétrope
e a sua iris mostrouse, a um exame macros-
cépico, também semelhante a do seu pai (nao
foi ela examinada a lampada de fenda). Veja.
se heredograma na Fig. 4.

Onze anos apds a primeira consulta (27
de Julho de 1979), um novo exame oftalmolo-
gico do nosso paciente demonstrou: OD:
— 1,50 DE = — 1,00 DCil eixo 130° e OE:
— 6,00 DE = — 0,50 DCil eixo 90° acuidade vi-
sual com 6culos OD = 20/40 e OE = 20/25;
queixava-se de ver arco-iris em torno das lam-
padas. A pressao intra-ocular era de 30 mm/
Hg em ambos os olhos. Um exame, agora
mais detalhado, do segmento anterior, de-
monstrou: OD — deslocamento supra-tempo-
ral da pupila, coloboma atipico da iris for-
mando uma falsa pupila infra-nasalmente,
embriotoxon posterior, hipotrofia da iris,
com auséncia de criptas e da camada epite-
lial posterior na margem pupilar e um colla-
rette mal formado. A gonioscopia revelou um
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Fig. 3 — Note-se a hipoplasia do maxilar superior e a
malformagao dos dentes superiores.

anel de Schwalbe deslocado anteriormente.
fazendo saliéncia para a camara anterior,
principalmente no lado temporal, onde uma
fina trave de tecido provinda da face ante-
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. Disgenesia do tecido mesodérmico da iris.

Fig. 4 — Heredograma da familia do nosso paciente.

rior da iris estd aderida. No lado nasal do
angulo da camara anterior, o tecido meso-
dérmico persistente € visto atingindo dife-
rentes alturas na parede escleral do seio e
recobrindo inteiramente o corpo ciliar. OE —
discreto deslocamento supra-nasal da pupila,
iris hipotrdéfica com auséncia de criptas e da
camada epitelial na margem pupilar e um
collarette malformado. Nao ha embriotoxon
posterior. A gonioscopia revelou um tecido
mesodérmico persistente. Uma semana apos
o inicio do uso de epinefrina 1,0%, a pres-
sao intra-ocular baixou para 24 mm/Hg no
olho direito e 22 mm/Hg no esquerdo e a
acuidade visual subiu para 20/30 com o olho
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direito e 20/20 com o esquerdo. Com uma
combinacao de Timolol 0,5% e pilocarpina
1,0%, a pressao intra ocular péde ser contro-
lada em torno de 16 mm/Hg. Pelo efeito da
pilocarpina, entretanto, a corectopia acen-
tuava-se e a acuidade visual decrescia discre-
tamente em ambos os olhos. Uma trabecu-
lectomia foi realizada bilateralmente, o que
reduziu a pressao intra-ocular de ambos os
olhos para cerca de 16 mm/Hg (medidas pe-
riédicas feitas até 20 meses para o olho di-
reito e 10 meses para o esquerdo). Um exa-
me clinico geral demonstrou uma discerta hi-
pospadia e uma tor¢gao completa do penis
(180°) (Fig. 5), além de uma pequena pro-
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Fig. 5 — Discreta hipospadia e tor¢ao completa do pe-
nis. A pele que se vé sob a glande € o escroto.

Fig. 6 — Pequena protrusdao da pele do umbigo.

trusdo da pele do umbigo (Fig. 6). O seu
pai apresenta também estas anomalias, as-
sim como diversos membros da familia, se-
gundo sua informacao.

COMENTARIOS

Temos observado entre nossos pacientes
com sindrome de Duane, uma alta porcenta
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gem de casos com varias outras anomalias
congénitas associadas. Essas associagdes sao
fartamente citadas na literatura. Entre 186
casos de sindrome de Duane, Pfaffenbach e
cols. (8) encontraram 62 pacientes com uma
ou mais deformidades congénitas associadas.
Algumas vezes, essas malformageds possuem
incidéncia familiar e outras vezes sdo espc:
rddicas, assim como a sindrome de Duane.

Kirkhan (7) relata um caso (caso B) de
um paciente com surdez, sindrome de Duane
e pdlato fendido, o qual possuia um tio e a
avo surdos; Honda & Yoshioka (4) relatam
0 caso de um menino portador de sindrome
de Duane e de uma distrofia muscular tipo
Duchenne, o qual tivera um tio falecido des-
ta doeng¢a. Kirkhan (7) sugere que o gen res-
ponsavel pela transmissido da sindrome de
Duane pode ser incompletamente penetrante,
com expressividade varidvel... com efeitos
pleiotrépicos herdados de maneira irregular-
mente dominante. Diz ele ainda ser possivel
que fatores ambientais desconhecidos podem
ser importantes modificadores da expressao
do gen.

A falta de acompanhamento genético da
descendéncia de um numero significativo de
portadores de sindrome de Duane nao nos
permite chegar a uma conclusdao final sobre
a verdadeira natureza da transmissao here-
ditdria dessa anomalia, assim como sua rela-
cdo genética com aquelas outras malforma-
cOes congénitas. Este trabalho tem a inten-
cdo de relatar mais uma possibilidade de as-
sociacdo entre a sindrome de Duane e outra
anomalia congénita, esperando que O cres-
cimento do nimero de observagdes permita-
nos chegar a uma conclusdao nao afastando,
porém a possibilidade de que este caso seja
uma simples obra do acaso.

Em 1935, Rieger (9) descreveu com de-
talhes uma anomalia congénita do segmento
anterior do olho, & qual chamou ‘“disgenesia
mesodérmica” e a qual chamamos hoje “ano-
malia de Rieger”. Consiste ela de uma triade
de anomalias: embriotoxon posterior, tra-
ves de tecido iridico aderente ao seio came-
rular, as vezes deformando a pupila, e hi-
poplasia da camada mesodérmica da iris.
Tratase de uma das sindromes de clivagem
da camara anterior (10). E ela de natureza
hereditaria, autossdmica dominante, em cer-
ca de 70% dos casos (1) com forte penetran-
cia e expressividade muito varidvel. Devido a
hipoplasia da camada mesodérmica da iris,
nao ha criptas e pregas de contragao, assim
como collarette, deixando, as vezes, a camada
ectodérmica exposta, a qual, em alguns casos,
apresenta orificios. A forma da pupila € ané-
mala em 72% dos casos (1). As vezes ela é
circular, mas excéntrica e € limitada por um
ectropion da camada ectodérmica em 15%
dos casos (1). Pode ser tracionada em dire-
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cao ao angulo, formando um coloboma atipi-
co (aniridia parcial) e pode haver uma mem-
brana pupilar persistente. O embriotoxon
posterior € uma linha esbranquicada locali-
zada a uma pequena distancia do limbo cor-
neo-escleral, na membrana de Descemet, cor-
respondendo geraimente ao anel de Schwal-
be e fazendo saliéncia para a camara ante-
rior. Esse cordao € as vezes localizado mais
centralmente, a uma maior distancia do lim-
bo, cruzando a camara anterior e, as vezes,
repousando sobre a iris. Nesses casos. pode
coexistir com um anel de Schwalbe proemi-
nente mas normalmente situado. Da ultima
prega de contracdo da iris, partem algumas
goniosinéquias filiformes, triangulares ou tra-
pezoidais, que atingem aquele anel proemi-
nente.

Pode ocorrer glaucoma em 60% dos ca-
sos, surgindo entre os 5 e os 30 anos de ida-
de. Buftalmo, portanto, raramente ocorre (1).

Outras anormalidades podem também
coexistir, como microcdrnea, megalocornea,
catarata. subluxacdo ou coloboma do crista-
lino, miopia e astigmatismo elevado e estra-
bismo. Quando, além da anomalia de Rieger,
ha também malformacoes faciais e dentdrias,
como hipoplasia maxilar, epicanto, anodon-
tia microdontia ou oligodontia, usa-se o0 no-
me “sindrome de Rieger” (1, 3). Podem es-
tar associadas ainda outras anomalias sisté-
micas, como malformacdes dos membros,
vértebras e coragiao, surdez, retardo mental,
hipoplasia cerebelar e sindrome de Marfan
(1), assim como malformac¢ao umbilical e hi-
pospadia (6).

Nosso paciente enquadra-se na descricao
da sindrome de Rieger, de natureza heredita.
ria autossdémica dominante e inaugura, na
genealogia, a sindrome de Duane. Para que
se possa chegar a qualquer conclusao sobre a
possibilidade de ser esta associacdo de natu-
reza geneética, € necessario que se observe os
seus descendentes. Talvez possamos ter a sor-
te de vé-los.

RESUMO

Apresentam os autores um caso de um rapaz de 17
anos portador de sindrome de Duane unilateral, associa-

da & sindrome de Rieger, sendo esta de ocorréncia
familiar.

Sugerem ser esta mais uma possibilidade de asso-
ciagdo entre a sindrome de Duane e outras malforma-
cOes genéticas.

A fim de que se possa chegar a qualquer conclusao
sobre a possibilidade de que se trate de uma relagao
genética entre essas duas anomalias, é necessdrio que
se observe os eventuais descendentes do paciente.

SUMMARY

The case of a 17 years old boy with unilateral Dua-
ne’s syndrome associated with Rieger’s syndrome of
familial occurrence is reported. The authors suggest
that this may be one more possibility of association
between Duane's syndrome and other genetic malfor-
mations. In order to reach any conclusion about the
genetic relationship between those two anomalies, it is
necessary to observe the offspring of this patient.
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