NEUROFIBROMATOSE
(DOENCA DE VON RECKLINGHAUSEN)
COM MANIFESTACOES OCULARES (*)

DURVAL MORAES DE CARVALHO (**)

HISTORICO: VON RECKLINGHAUSEN (1882) reuniu uma série de
sinais e sintomas e os descreveu como pertencentes a uma sindrome que
recebeu o nome de neurofibromatose (doenca de VON RECKLINGRAUSEN).
Pensava que havia uma proliferacao de tecido conjuntivo.

Antes disso, ja se falava numa doenga com tumoragdes generalizadas
e com maculas. Os trabalhos de VON RECKLINGHAUSEN foram comple-
tados pelas escola francésa e também pela tese de LANDOWSKY, que des-
creveu como sintomas fundamentais os pontos pigmentados, os tumores cuta-
neos mais ou menos pediculados e os tumores dos troncos nervosos.

Mais tarde, com os conhecimentos de histopatologia, viram a partici-
pacao do sistema nervoso: a proliferacao da glia periférica ou central, com
a alteragao funcional consequente.

Nessa época, pensava-se em sua origem ectodérmica e sugeriram o
nome de neuroectodermatose em vez de neurofibromatose.

Nao davam tanta importancia as variagOes anatomo-clinicas desta en-
tidade, quando notaram que em geracdes sucessivas, as vézes mantinham
aquelas lesdes caracteristicas; entdo tornaram-se importante estas varieda-
des no estudo da hereditariedade da doenga.

A evolugao, sob o ponto de vista histopatolégico, ocorreu trinta anos
depois dos trabalhos de VON RECKLINGHAUSEN quando ANTONI e VE-
ROCAY admitiram o carater de neoformagdo e que sua origem dependia
das células de Schwann.

VAN DER HOEVE estudando um grupo de sindromes que apresen-
tavam muita semelhanca em sua estrutura, resolveu enquadra-las em um
s6 grupo e categoriza-las sob o nome de FACOMATOSES. Estas entidades
sao as seguintes:

(*) Tema Livre apresentado no XIV Congresso Brasileiro de Oftalmologia.
(**) Maédico estagidrio do Departamento de Oftalmologia da Santa Casa
de Misericordia de Sao Paulo (Servico do Prof. Jacques Tupinamba) e
Médico estagiario visitante da Clinica Oftalmolégica da Faculdade de
Medicina da Universidade de Sao Paulo (Servigo do Prof. Paulo Braga

de Magalhaes). :
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1) Doenca de Bourneville (esclerose tuberosa do cérebro).

2) Doeng¢a de Von Recklinghausen (neurofibromatose multipla).

3) Doenca de Von Hippel Lindau (angiogliomatose da retina e ce-
rebelo).

4) Doenca de Sturge Weber.

O que chamou a atencao de VAN DER HOEVE é que tddas essas
sindromes tinham um carater congénito, ou hereditario, ou familiar; e cada
uma apresentava grande numero de lesoes, principalmente lesoes oculares.
As lesoes mais comumente apresentadas por estas entidades eram:

1) Maculas na pele, constantemente descritas como nevus.
2) Malformacoes tumorais localizadas, que poderiam ser:

a) Hamartomas.
b) Hemangiomas.
c) Coristomas.

3) Blastomas.
4) Anormalidades congénitas.

Na literatura aparecia a palavra nevus, ou formagao nevoide, de uma
forma ou de outra, em todas entidades, ela estava presente, conceituando
aquelas anormalidades familiares ou hereditarias, que apareciam no inicio
ou mais tarde na vida, que ora era. grande, ora pequena, e que podia, in-
clusive, proliferar em tumores; foi ai, entao, que sugeriram a palavra ¢axos
como nome genérico. Com isto puderam classificar as principais lesoes
destas sindromes em:

1) Facos — MaAculas em diferentes partes do corpo (nevus).

2) Facomas — Malformagoes que lembram o blastoma real.

3) Facoblastomas — Neoformacoes reais que se podem se tornar ma-
lignas.

Alguns autores concordam numa relagao entre esclerose tuberosa e
neurofibromatose. VAN DER HOEVE examinou pacientes com alteragoes
por neurofibromatose e notou algumas mudancas na retina comparaveis
aquelas encontradas na esclerose tuberosa.

PEDRO PONS, escrevendo sobre a semelhanga entre neurofibromatose
e esclerose tuberosa, cita que pode haver em familias com neurofibromatose
alguém com esclerose tuberosa.

Nos individuos com neurofibromatose ha uma tendéncia a ma forma-
coes congénitas ou neoformacdes e ha, assim, alguns casos relatados de neu-
roma de nervo optico, gliomas, associados a esta doenca.

i

HEREDITARIEDADE: Em relacao a hereditariedade na neurofibro-
matose, era bastante discutido se haveria mesmo esta predisposicao heredi-
taria doenga e como seria. Varias hipotese foram discutidas: alguns diziam
que era uma enfermidade hereditariamente transmitida por um fator do-
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minante; outros autores admitiam um fator recessivo, e outros, ainda, admi-
tiam fatores maultiplos.

ZIMMER relata uma hereditariedade continua em 155 casos contra
uma descontinua em 11. Em alguns casos descritos, de tumoragoes idénticas,
tanto na forma quanto na localizagdo, foram notados na mae e na filha.
Portanto, hda mesmo uma predisposicao hereditaria.

ZIMMER, baseado nos trabalhos de COCKAYNE e outros autores e
em suas experiéncias, verificou que havia um fator dominante. Esta domi-
nancia seria heterozigética, porque na familia MULLER, na qual os pais
eram acometidos da doenga, no entanto, das 5 criangas, 2 somente foram
acometidas.

Tornou-se dificil a interpretacao. Pensou-se que estas 2 criancas fos-
sem heterozigotas, e que a auséncia de homozigotos permitiu considerar
que o gen da neurofibromatose é dominante, mas acompanhado de um fator
letal recessivo. Por isso nao apareceram individuos homozigotos.

Nas observagoes feitas sobre individuos descendentes de portadores
de neurofibromatose, mas que nao manifestavam a doencga, verificaram em
suas descendéncias que havia propor¢ao de, mais ou menos, 1 para 3. Logo,
é provavel que ésses portadores indenes eram heterozigotos.

Outra hipotese é a possibilidade de fatéres com gens multiplos que
explicaria varios achados na hereditariedade desta enfermidade, tais como:
a) a irregularidade de dominancia notada numa familia descrita por SIE-
MENS acometida da doengca, em que dos 121 parentes somente 8 apresen-
tavam lesdes caracteristicas. Esta irregularidade, apareceu em varias ou-
tras familias. b) Também temos de considerar a falta de proporg¢ao entre
descendentes acometidos e indenes de familias com neurofibromatose. Pro-
vavelmente, os transmissores seriam heterozigotos, entretanto, existem des-
cendentes indenes.

Com tudo isto podemos resumir que a neurofibromatose pode ser
transmitida através de um fator dominante, acompanhado de um fator letal,
ou através de um fator recessivo, ou, entao, através de um fator dominante
ligado a um outro modificador ou inibidor.

Varios autores descrevem até 5 geragdoes com 1 unico caso. GUILLAN
considera que os casos isolados sao muito mais freqiientes. Temos de con-
siderar que muitos casos passam despercebidos ou negligenciados.

OCORRENCIA — A neurofibromatose é uma doen¢a mais ou menos
rara que, segundo a literatura, quando é transmitida por um fator domi-
nante, é mais ou menos igual o acomentimento dos dois sexos , a0 passo
que, nos casos em que a transmissao se faz por fatéres multiplos ou mes-
mo recessivo, existe uma ligeira predominancia da ocorréncia no sexo mas-
culino. Normalmente aparece cedo na vida do individuo, mas pode exar-
cerbar-se na puberdade, na menopausa ou na gravidez.

ETIOPATOGENIA — Varias hipoteses sobre a etiopatogenia de neu-
rofibromatose foram aventadas: pensaram em sifilis, tuberculose, perturba-
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cao glandular, traumatismos ou num fator irritativo qualquer. Entretanto,
nenhuma dessas hipoteses foi confirmada. Como vimos anteriormente, pela
grande predisposicao hereditaria dos descendentes dos portadores de neuro-
fibromatose, pensaram que esta seria uma ma formacao congénita de ca-
rater neoplasico.

Como as alteragoes principais sao devidas as lesoes do sistema ner-
voso, pensaram, entao, que o individuo herda aquéle potencial de desen-
volver tumores ou masformagoes do sistema nervoso. Quiseram atribuir
estas masformacoes a um determinado folheto embrionario: ao mesodermo,
pensando que as masformagoes féossem de natureza conjuntiva, ou ao ecto-
derma, justificando a idéia das alteragoes iniciais serem do sistema nervoso.

Como nao podia deixar de ser, surgiu uma terceira idéia: de que a
neurofibromatose seria uma displasia congénita por alteracdoes nos dois fo-
lhetos embrionarios.

Salienta MAFFEI, que a origem neuroéglica désses tumores nao ex-
plicaria as variedades mixomatosas e lipomatosas, e, nem tao pouco a trans-
formacgao sarcomatosa que pode ocorrer. Ele vai além, quando explica que
normalmente nos tumores nos troncos nervosos por neurofibromatose. No
numero de fibras continua sendo o mesmo que num nervo normal. No
entanto, se éstes tumores partissem das células de Schwann naturalmente
estas fibras nervosas seriam destruidas ou substituidas pelos tumores. Ve-
rificou que na pele normal, as terminagoes nervosas com mielina chegam
até ao hipoderma e depois continuam sem mielina. Nos casos de neurofi-
bromatose, sao. verificadas fibras mielinicas mal formadas no derma e até
o corpo papilar. Concluindo, é provavel que estas fibras mal formadas, se-
jam englobadas por tecido conjuntivo secundario dando origem ao tumor.
Com isto explicaria: a) a presenga de fibras mielinicas nos tumores. b) Que
nao sao fibras normais englobadas pelo tumor, porque nao ha degeneracao
‘Walleriana ou qualguer outro sinal de compressao nervosa. c¢) A presenga
désses tumores nas terminacdes nervosas. d) A presenca désses tumores
nos “nervi-nervorum”. e) A presenca désses tumores na cordide a na iris.

MANIFESTAGOES ORGANICAS — A neurofibromatose é uma con-
digdo congénita que varia muito a apresentacdo de seus sinais e sintomas,
podendo vir de uma maneira completa ou de uma maneira frusta ou abor-
tiva com apenas uma lesao. Normalmente quase nao ha sintomas. Eles
aparecem principalmente conforme a localizagdao dos tumores. Existem na
neurofibromatose as lesdes que poderiamos enquadrar como manifestagoes
primarias e a manifestagdes secundarias.

a) Manifestacoes primdarias: tumores e manchas.
Tumores: na neurofibromatose temos de distinguir:
tumores cutaneos;
tumores nervosos.

Tumores cutaneos — sao tumoragdes que aparecem na pele, de ta-
manho variado, podendo ser apenas pequenos nédulos que podem aumentar
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e que, pelo seu proprio péso, se distenderiam formando um pediculo. Quan-
do isto acontece, dizemos fibroma molusco ou molusco efefantiasico. As
vézes crescem tanto, a ponto de assemelharem-se a um avental. Quando
palpados percebemos como se féssem, ora um enovelado de cordao, ora um
tecido frouxo que, quando pequenos se assemelham a uma hérnia, os quais
ao serem pressionados desaparecem e, cessada a compressido, €les voltam
rapidamente a posi¢ao primitiva. O numero é muitissimo variavel. Em
alguns casos apresentam-se de uma forma generalizada pelo corpo, ao passo
que, nas formas abortivas as vézes nem existem. Quanto a cér, normal-
mente acompanha a tonalidade da pele podendo, entretanto, ser hipercroé-
micos. Podem apresentar uma hipertricose. Localizam-se, preferencialmen-
te, no tronco e mais raramente nos membros e nas mucosas, € nunca nas
palmas das maos e plantas dos pés. E comum nesta doenga, uma tumoragao
na palpebra superior que torna-se mais espessada, cresce, fica em ptose
e que alguns chamam de elefantiase da palpebra. Acho esta terminologia
a mais indicada.

Tumores nervosos- — Estes podem desenvolver-se no endonervo e no
perinervo. Tém uma consisténcia mais ou menos dura, e podem apresen-
tar-se de tamanho variavel. Ja foi descrito um tumor que pesava 1 quilo.
Sao de dificil diagnéstico, a nao ser nos nervos faceis a palpagdo. Existe
uma certa confusao na nomenclatura, no entanto, na maioria dos autores
chama éstes tumores de neuroma plexiforme. Podem acometer qualguer
tronco, o sistema nervoso central, o sistema nervoso auténomo e plexos
nervosos.

Histologia: — A histologia dos tumores de neurofibromatose é muito
variavel. Podem apresentar-se como uma massa bem delimitada, sem sepa-
ragao celular, isto é, sbbre uma forma sincicial com uma estrutura delicada-
mente fibrilar. Encontramos nucleos finos, longos, arredondados, e também
vesiculosos. Estas formagdes tém contornos nitidos e facilmente distingui-
das do tecido conjuntivo normal. Apresentam-se também como um tecido
mixomatoso, em que as células estreladas, com seus prolongamentos anas-
tomosados deixam -espagos variaveis nos quais encontramos muco. Os
tumores aparecem também em térno dos nervos: do perinervo formando
larga capsula em térno do nervo, e no endonervo, como um nodulo. Neste
caso, os nucleos sao desordenados. O diagnodstico diferencial é feito com os
neurinomas, onde nos feixes fibrocelulares os nicleos se dispdem paralela-
mente formando figuras em palissadas. No tecido da neurofibromatose por
método de coloragao especial, encontramos maior ou menor quantidade de
fibras colagenas e reticulares, e, também, fragmentos de fibras nervosas
mielinicas dispostas de acérdo com o eixo do tumor. Estas fibras podem
ser malformadas apresentando-se como um rosario ou mesmo como segmen-
tos de salsichas. A quantidade de fibras mielinicas é variavel. Quando o
tumor é mais frouxo, vé-se maior quantidade de mielina. Estas fibras sao
patognomoénicas do tumor. Ainda se tém duvidas se a maior ou menor
quantidade de fibras mielinicas existentes no tumor depende unicamente
de sua existéncia, ou se é diminuida por processos degenerativos. Portanto,
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os tumores sdo constituidos por tecido conjuntivo e tecido nervoso, justifi-
cando o térmo neuro-fibroma.

BEstes tumores quando extirpados varias vézes, podem sofrer transfor-
macgoes malignas, dando sarcomas.

Manchas: — O principal sinal da doenca de Von Recklinhausen sao
as manchas hipercromicas que estao presentes praticamente em todos os
portadores desta doenga. Naqueles que apresentam a forma abortiva as
vézes estas manchas sdo as unicas manifestacoes. Sao manchas normalmente
cor “café com leite”, sendo que em individuos mais claros, sio mais claras,
e em individuo de pele mais escura, sao também mais escuras. Tém con-
formagao de pequenos pontos ou manchas circulares ou ovaladas, com bordas
agudas, contdérno mais ou menos regular, tamanho muito variavel, desde
pequenos pontos até verdadeiras faixas. Localizando-se preferencialmente
no tronco, na regiao lombar e em menor quantidade nos membros, podendo
aparecer na iris, na conjuntiva e, as vézes, associadas a nevus. A sensibi-
lidade é normal; no entanto, pode haver uma hipersensibilidade confundin-
do as vézes com lepra.

Histologicamente estas manchas se caracterizam pela presenga de pig-
mentos na camada basal, na camada de Malpigli e até mesmo na camada
céornea, enquanto a epiderme forma-se um pouco atroéfica.

No derma subjacente vemos células conjuntivas: sao histiocitos que
fagocitaram pigmento, que se dispoem, as vézes, junto aos vasos. O con-
juntivo pode tornar-se fibroso. Devemos fazer o diagnostico diferencial com
o nevus, que normalmente é caracterizado pela presenca de células polié-
dricas, com ou sem pigmento, reunidas em blocos no derma, enquanto a
epiderme é atrofica e sem pigmento. Pode vir associado com a neurofibro-
matose.

b) Manifestagoes secundarias: — Estas manifestacoes sao geralmente
produto dos processos degenerativos causados pelas lesoes primarias. Estu-
daremos as mais freqiientes.

1) Lesoes osseas — As alteragoes osseas pela neurofibromatose po-
dem ser muito intensas naquelas formas mais completas da doenca. O que
mais comumente acontece é a erosao 6ssea pelos tumores nervosos, podendo
haver também alteracoes dsseas por lesoes de nervos do periosteo. E co-
mum haver defeito no desenvolvimento dos 4ssos do cranio. Podem tor-
nar-se mais finos. Raramente ha um espessamento ésseo. Sao comuns as
alteracoes de base do cranio, principalmente o aumento da cela turcica.

Ha varios casos descritos de auséncia parcial ou completa do fundo
da orbita, tendo davidas se esta auséncia é resultado de um processo de-
generativo ou se é uma malformacao congénita que acompanha a neuro-
fibromatose. Também ha varios casos de aumento de foramen optico por
espessamento tumoral do nervo. Existem problemas de simetria, sendo
mais comum a diferenga de tamanho das orbitas. Foi levantada a hipdtese
de que uma lesiao de paratéide por neurofibromatose fésse a responsavel
por estas alteragoes Osseas.
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2) Alteragbes endécrinas — As glandulas como quais quer outros
o6rgaos podem sofrer alteracbes funcionais por ._esdes funcionais por lesdes
nervosas. O mais comum é hiperptuitarismo, podendo haver hipoptuitaris-
mo, alteragboes de tiredide, supra renal e sexuais. E comum o retardo se-
xual na neurofibromatose.

3) Alteracoes psiquicas e neurologicas — Como vemos a neurofibro-
matose pode acometer qualquer parte do sistema nervoso que tenha mie-
lina, podendo assim, dar problemas para o lado e no sistema nervoso auto-
nomo. Sao, portanto, muito complexas as suas manifestagoes tumorais. A
mais comum é o tumor do nervo acustico.

Ha casos relatados de hipertensao endocraniana e tumores de medula,
que foi necessaria a intervencao cirurgica.

E comum éstes pacientes apresentarem epilepsia.

As perturbacoes mentais também sao variaveis. Vai depender da
localizagao dos tumores.

Normalmente ha um retardamento mental sm 8% dos casos de neuro-
fibromatoses.

4) Ma formagdes congénitas — Podem vir associadas a neurofibro-
matoses. Aparecem também comumente lipomas e adenomas sebaceos. E
possivel que com a evolugdo dos conhecimentos sdbre essa doenga, muitas
mas formacgdes aparentemente congénitas seriam secundarias a um processo
priméario qualguer.

MANIFESTACOES PARA O LADO DO APARELHO VISUAL

Palpebras — Ha varios casos escritos em que ha acometimento da
palpebra superior. E geralmente unilateral .

E uma tumoraciao disseminada na palpebra superior, aumentando sua
espessura e que a maioria especifica como elefantiase da palpebra. Outras
denominagdes sao: molusco elefantidsico, neuroma plexiforme da palpebra,
neurofibroma multiplo ou molusco fibroso.

A palpacao, é mole como se fésse um tecido gorduroso com um eno-
velado de cordao em seu interior. Provalvemenze devido ao péso da pal-
pebra, a problemas distréficos do musculo elevador e a problemas inerva-
cionais ha uma ptose palpebral, podendo até pensar em miastemia grave
pela aparéncia.

Na literatura ha 27 casos descritos que apresentam mais ou menos
éste quadro: Elefantiase da palpebra, defeitos na parede da cavidade orbi-
taria, aumento da cela turcica, neurofibroma envolvendo o nervo Optico,
hemihipertrofia facial e manclhas “café com leite’” na pele.

Cérnea e Conjuntiva — Ja foram observados formagdes bulbosas nos
nervos corneais. Pode haver um aumento da espessura corneal. Os. nervos
ciliares anteriores podem ser acometidos e vistos através da conjuntiva.
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Ja foi retado um caso de neuroma plexiforme da conjuntiva bulbar
e da conjuntiva tarsal.

Uvea — Segundo a literatura sao relativamente raras as lesoes de
uvea pela neurofibromatose. Hoje com aparelhos melhores, se procurarmos
provavelmente éste indice de lesdes uveais, seja aumentado. Estas lesoes
podem acontecer toda a uvea ou serem localizadas a determinados setores.
E logico que pelo exame ao vivo, é muito dificil, as vézes impossivel, diag-
nosticar um nédulo ou tumor de cordide ou de corpo ciliar. Passa a ser
quase sempre um achado de necrdpsia ou mesmo nos passar despercebido.

As vézes os nervos episclerais tomam parte no processo. Comumente
as lesoes oculares vém associadas a outras lesoes generalizadas. No entanto,
podem vir sozinhas ou entdo, com uma unica mancha na pele que caracte-
riza a forma abortiva da doenga. Sao também descritos muitos casos de
comprometimento uveal e buftalmia ou um glaucoma secundario.

A iris pode apresentar um aumento de sua pigmentagao resultando
ume heterocromia ou apresentar bastante escura com impregnacao pigmen-
tar do seio camerular.

REESE — Mostrou a pigmentacao intensa do canal de Schlem.

Ha grande quantidade de casos de neurofibromatose em que houve
adesao da iris a superficie posterior da cérnea. Estas sinequias periféricas
anteriores € um assunto bastante discutido porque parece ser, o desenca-
deador do glaucoma pela neurofibromatose.

Quando ha sinéquias maiores, podem haver deformidades na pupila
que as vézes toma a forma de péra.

DAVIS — Descreveu um coloboma parcial de iris com neurofibroma-
tose, que talvez tenha sido devido a estas sinequias.

Ectropio uveal é uma alteracao da iris que pode aparecer associado
a esta doenca, no entanto é muito raro. Pode ser um ectrépio parcial ou
total. Essa eversao do epitélio pigmentado sobre a borda pupilar da iris
ja foi observado por: Vogt, Franceschetti, Waardenburg’s (citados por:
WOLTER).

Alguns admitem que éste ectropio seja por ma formacao congénita.
Outros discordam, como é o caso de Wolter que publicou dois casos mais
ou menos semelhantes. Um déles: Uma mulher, 48 anos, com noédulos e
manchas de iris em AO, com sinequias periféricas anteriores, glaucoma pro-
vavelmente secundario e ectropio uveal. Na histopatologia foi encontrado
uma membrana de tecido neoformado na superficie anterior da iris e que
admitiram ser a causadora do ectropio uveal. Esta doente havia sido exa-
minada alguns anos antes e ndo perceberam o ectropio.

Uma ma formacao congénita também é possivel, desde que é comum
mas formagoes associadas a neurofibromatose.

Outras lesdes encontradas na iris do neurofibromatoso sao os nodulos.
Sao de tamanho variavel, em média como uma cabega de alfinéte podendo
no entanto ser bem menores. O numero é também variavel .

Podem apresentar-se mais claros, mais escuros ou com a mesma to-
nalidade da superficie da iris. ILocalizam-se preferéncialmente na parte
ciliar. Sao pequenas elevacoes, de contéorno mais ou menos preciso, nor-
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malmente sao sésseis. No entanto, se desenvolve e aumenta a sua ialtura
pode esbog¢ar um pediculo.

Varios autores descreveram casos de neurofibromatose, com nddulos
de iris e quase sempre vinham associados a sinequias anteriores.

CALLENDER e THIGPEN descreveram dois tumores circunscritos na
iris e outro na coréide por neurofibromatose.

Cordéide: como vimos, normalmente quando ha ocometimento de co-
réide existem outras lesoes da neurofibromatose mesmo que sejam apenas
pequenas manchas “café com leite” na pele. Entretanto, FREEMAN em
1934 descreveu um caso de neurofibromatose como Unica manifestagao de
um portador da doenga de Von Recklinghausen. Admitiu que o tumor acha-
do surgisse do plexo nervoso perivascular de que a cordide é muito rica.
A relagao déstes tumores com os vasos foi descrita em dois outros casos,
porém associadas como buftalmo (Knight).

No neurofibromatose a cordéide pode ficar mais espessada e menos
vascularizada. As principais alteragoes sao as substituicoes do tecido vascu-
lar por tecido conjuntivo, células pigmentadas e pelas fibras nervosas hi-
pertrofiadas.

E portanto muito confusa a sua histologia. Sao descritos também nes-
tes pacientes, certos corpusculos na coréide que foram bastante discutidos:

COLLINS achou que éstes corpusculos, também chamados ‘corpos
ovoéides”, fossem corpusculos de pachioni.

FRIENDEWALD em 1932, também os descreveu como sendo corpos
ovais envolvidos por uma capsula contendo fibras nervosas enoveladas, lem-
brando corputsculos de pachioni.

KNIGHT pensou que nao eram nervos organicos e sim, tecido con-
juntivo hialinizado circunscrito.

WOLTER diz em seu trabalho de 1962, que nao foi capaz de corar
os nervos e concordou com KNIGHT. Hoje, acha que os corpos ovoéides
contém fibras nervosas e siao muito parecidos com terminagbes nervosas
normais de outras areas.

Nos casos em que o paciente tem problemas visuais, precisamos pen-
sar em lesbes do nervo Optico e também em problemas nutricionais de re-
tina pela coréide.

Retina e nervo 6ptico:

Como os tumores da neurofribromatose localiza-se em fibras nervosas
mielinicas, dificilmentek dao alguma alteracao visivel para o lado da retina.

VAN DER HOEVE examinou pacientes com lesdoes de retina compa-
raveis as encontradas na esclerose tuberosa. Um de seus pacientes com
neurofibromatose generalizada, no OD. havia descolamento de retina e nao
pode identificar o tumor.

No outro élho, a visao era 2/10 e havia edema do disco éptico. Ele
notou uma pequena lesdao amarelada e outra branca, acinzentada junto a
macula distinguindo também pequeno tumor acinzentado envolvido por um
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edema de retina, circunscrito, proximo ao disco 6ptico. Este humor se asse-
melhava aos de esclerose tuberosa.

Em outra paciente foram encontrados em ambos olhos em AO tu-
mores brancos acinzentados muito parecidos aqueles vistos em esclerose
tuberosa.

E de mais ou menos 16,4% a freqiiéncia de tumores do nervo éptico
e portadores de neurofibromatose. Quando ha um tumor de nervo 6ptico
ou quiasema nao identificados, devemos pensar em neurofibromatose. E
muito comum a redugao da acuidade visual, atrofia do nervo O6ptico nos re-
latérios de pacientes com esta doenca. E provavel que seja por causa dos
tumores neurofibromatosos do nervo optico.

Sao importantes para o diagndstico os sinais periféricos da doenca.

REESE descreveu cinco casos em que havia um alargamento do fora-
men Optico por um provavel espessamento do nervo ou de suas bainhas. E
possivel uma neurofibrogliomatose primaria do nervo optico.

Pulsacao do globo ocular:

E relativamente frequente a pulsagao do globo em pacientes neuro-
fibromatosos. Esta pulsagao é sincronica ao pulso radial. Isto ocorre gquan-
do ha alteracao oOssea nas paredes da orbita e a pulsagao cerebral se trans-
mite diretamente ao globo.

WHEELER descreveu um caso assim como éste. Nos casos de buftal-
mo poderao haver alteracoes oOsseas mas nao notamos a pulsacao devido
a menor resisténcia ocular. Para explicar aquelas lesoes Osseas alguns pen-
saram em uma auséncia congénita do fundo da orbita e outros pensaram
em processos degenerativos ou mesmo neurofibromatose do peridosteo com
subsequente erosao O4ssea.

PROGNGSTICO E TRATAMENTO DA NEUROFIBROMATOSE

De uma maneira geral o prognéstico € bom. Temos de considerar que
éste vai depender principalmente da localizagdo e do tamanho dos tumores.
Por exemplo, num tumor de nervo acustico por neurofibromatose com hi-

pertensao endocranica, como ja existe descrito, o prognédstico ja é sombrio.

Outro problema, que complicaria um bom prognoéstico, é a transfor-
macgao maligna que pode ocorrer nesses tumores. Isto acontece principal-
mente depois de muitas cirurgias em um mesmo local. Segundo COCKAY-
NE 11% dos portadores da neurofibromatose morrem dedido a doencga.

Nao temos muito recurso para o tratamento. Ja foi tentada a radio-
terapia, mas nao deu resultado satisfatério. Conforme a localizagao, é ne-
cessario a exérese do tumor devido as complicagcoes. Nao havendo uma
necessidade imperiosa de cirurgia, é preferivel ser mais conservador, por-
que as recidivas sao quase inevitaveis e depois de algumas delas é perigoso
uma transformacao maligna. Nos casos de elefantiase da palpebra, tem se
tentado cirurgia plastica com exérese do tumor o que é muito dificil de-
vido a falta de delimitagao do infiltrado. Tem se tentado também fazer
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operacao da ptose pelo implante de fascia lata. Entretanto, nenhuma dessas
cirurgias da resultado satisfatorio por longo tempo.

Foram relatados casos de glaucoma por neurofibromatose em que,
tentaram uma cirurgia fistulizante. Mas, nao deu resultado por muito tem-
po. Logo depois as fistulas fechavam.

APRESENTACAO DOS CASOS

Fig. 1 — Neurofibromatose (1.° caso). Pa-
ciente com elefantiase em ambas as pélpe-
bras. Hemihipertrofia facial esquerda.

1.° Caso:
J.B.C. 17 anos, masculino, solteiro, moreno, brasileiro.

Procurou um servigo especializado porque a palpebra dificultava-lhe
a visao.

Relata que desde os 4 anos de idade apareceram manchas escuras no
corpo inicialmente pequenas, depois maiores e as palpebras foram aumen-
tando principalmente a palpebra esquerda. Apareceram também nesta época,
alguns nédulos que foram crescendo.

A palpebra esquerda comegou atrapalhar a visao e por isso procu-
rou-nos.
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A mae, era epilética, mas nao tinha outras manifestacoes da doencga
(sic). Tinha oito irmaos, sendo trés homens e cinco mulheres. Um déles
apresentava uma tumoragao nas costas e um outro com manchas, mas sem
tumoracgoes (sic). O paciente apresentava certa debilidade mental.

Apresentava ptose palpebral bilateral mais pronunciada no esquerdo
com elefantiase maior da palpebra esquerda.

Via-se na borda palpebral uma proeminéncia da conjuntiva devido
o espessamento da palpebra. A palpacdo era mole e sem contoérno nitido.
Apresentava assimetria facial com uma hemihipertrofia facial esquerda.

Pélos com distribuicoa feminoide. Manchas caracteristicos cor ‘“café
com leite” espalhadas pelo corpo, principalmente na regiao lombar.

Algumas tumoragdes pelo corpo sendo a maior na face posterior da
perna direita, medindo uns quatro centimetros de diametro com grande
quantidade de pélos. Tinha a mesma. cOr que a pele e sua consisténcia
era, mole.

Exame oftalmologico propriamente dito:

A.V.20/50 em AO nao melhorava com lentes. Apresentava pequena
exoforia e convergia até = 20°.

Anisocoria com pupila menor em OD. Conjuntiva palpebral superior
lisa, brilhante com papilas homogéneas.

Nao vimos a réde vascular normal, talvez devido ao infiltrado
tumoral.

Cornea com 11 mm. de diametro horizontal e 10,5 mm. de diametro
vertical em A.O. nao havia espessamento dos nervos corneais.

A iris do OD apresentava pequenos nodulos espalhados na parte
ciliar, sendo que bem periféricos, mais ou menos as 6,50 hs. havia dois né-
dulos maiores. Eram como uma eabeca de alfinete, bem saliente quase
formando um pedunculo.

No OE, na parte ciliar encontramos alguns nédulos como cabega de
alfinéte de um aspecto mais compacto que a iris. Mais ou menos as oito
horas havia como que uma placa de contoérno irregular, de cor mais clara
que o castanho da iris, de um tecido aparentemente mais compacto. Fazia
ligeira saliéncia na superficie anterior da iris.

A camada de Henle se elevava ligeiramente até a borda desta placa.
Apresentava mais ou menos a mesma area que os outros nodulos.

O Cristalino apresentava em AO um pequeno ponto de opacificagao
ao nivel do nucleo embrionario.

Pela Gonioscopia em tdoda a extensao do OD vimos um Angulo amplo
distinguindo tédas as estruturas. Em alguns lugares, os processos iridicos,
bem desenvolvidos ocultavam a faixa muscular (banda ciliar). Nao havia
sinequias nem vasos neoformados. Via-se uma pigmentacao exogena dis-
creta no trabéculo e acima do Shwalbe.
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Fig. 2 — Gonioscopia O.E. A iris ade-
rida a linha de Schwatbe.

No OE vimos em qualquer posicido do espé€lho, uma adesao da iris
a linha de Shwalbe. Nao distinguiamos nenhuma estrutura da parede ex-
terna do seio camerular.

Nao se distinguia o lugar do fluxo do aquoso. A partir da linha de
Shwalbe, a iris formava uma concavidade voltada para o observador e con-
tinuava normal até a pupila.

O disco optico AO apresentava escavagac fisiologica que pegava um
térco de seu didmetro. Era um pouco palido.

OD 12 mm.Hg

Tonometria de aplanagao OE 15 mm.Hg

Havia uma redugao mais ou menos concéntrica no campo visual. Prin-
cipalmente em OE temos de considerar sua ptose palpebral e a ma infor-

macao do paciente.

Exames Laboratoriais:

Potassio: 5,37 mEq/litro Uréia: 20 mgr.%
Cloro: 70,2 mE//litro Glicemia: 86 mgr.%
Sodio: 142,2 mE/litro Hemograma: n.d.n.

Reagoes de Wasserman e Mantoux negativas.

Metabolismo basal: + 17.

— 489 —



Foi examinado pelo servigo de endocrinologia da Santa Casa, nao
sendo relatado o problema glandular.

RX: Apresentava alteracoes nos ossos do cranio. Havia um desni-
velamento das tabuas Osseas ao nivel do occipital, um aumento da Sela

Fig. 3 — Aumento da sela tinica e outras al-
teragdes osseas.

Fig. 4 — Alteragoes ésseas do fundo das éorbitas.

turcica que apresentava uma forma cilindrica, medindo cérca de 240 mm?
(Normal = 130 mm2). No entanto, o contérno era regular.
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Havia um aumento dos foramens Opticcs e também dos foramens
esfenoidais com auséncia parcial do fundo da o6rbita em AO.

Biopsia: (16/05/67). Um nédulo medindo 2 X 1,5 cm. Encontraram
uma neoplasia de aspecto fibroso, constituido por elementos fibrilares, em
feixos orientados nos mais variados sentidos, envolvendo anexos cutaneos,
apresentando os caracteres do neorofibroma da moléstia de VON RECKLIN-
GHAUSEN.

2.° Caso:

J.P.M. 24 anos, masculino, solteiro, moreno, brasileiro.

Relatou que sempre téve manchas escuras pelo corpo. Aos 7 anos
levou um traumatismo ao nivel do supercilios direito, dai entao, desen-
volveu uma tumoracao frontal direita aumentando progressivamente. Ha
cinco anos foi submetido a primeira cirurgia.

Ha dois anos novamente operado e dai para ca foi submetido a dez
cirurgias plasticas naquela regiao, frontal direita.

As vézes sentia um prurido intenso no couro cabeludo. Ha um ano
notou uma queda lenta e progressiva da visao. Com isto nos procurou.

Fig. 5 — Cicatrizes frontal direita. Epicanto
cicatricial.

Nao havia histéria familiar digna de nota. No lado direito apresen-
tava varias cicatrizes frontal, um epicanto cicatricial, a palpebra ligeira-
mente mais espessada com uma ptose parcial e manchas ‘“café com leite”.
Geralmente essas manchas eram pequenas como lentilhas e espalhadas pelo
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corpo. Também pequenos nédulos generalizados eram notados. A visao
era 20/50 que com:

— 0,50 a 25°
+ 0,50 a 55°

20/30
20/30

Apresentava uma exotropia de 15° e hipertropia E/D = 16°.

Em qualquer posigao do olhar os desvios eram mais ou menos os
mesmos. Havia uma ligeira predominancia de fixacao com OD.

Pela biomicroscopia nao encontramos nada digno de nota, até que
na superficie da iris do 0D encontramos 25 ndédulos, em média do tamanho
de uma cabeca de alfinéte, sempre na parte ciliar. Na maioria pigmenta-
dos, as vézes bem pretos. Tinham aquélé mesmo aspecto esponjoso que
a superficie da iris e eram bem salientes formando um degrau com a
camada de Henle. Em dois nodulos o contdrno era mais irregular, a tona-
lidade um pouco acinzentada, com didmetro um pouco maior. Nestes, a
camada de Henle quase continuava com a superficie do nodulo, isto é: eram
mais achatados e a superficie era mais lisa.

No OE, os nddulos eram em numero menor, mas apresentavam o
mesmo aspecto ea mesma disposigao.

Pela gonioscopia em AQO ésse paciente apresentava um seio came-
rular amplo. Distiguia-se bem a banda ciliar, esporao escleral, trabéculo
e linha de Shwalbe. Apresentava grande quantidade de pigmento na por-
cao inferior do trabéculo.

O disco optico apresentava uma escavacao fisiolégica um pouco au-
mentada e era ligeiramente palido.

Campo visual era reduzido concéntricamente. Temos de considerar
sua ptose palpebral do OD.

16 mm.Hg

Tonometria de Aplanacao 15 mm.Hg

Exames laboratoriais como do paciente anterior nao encontramos nada
digno de nota.

RX: Nao havia alteragoes Osseas.

Até a ultima bidpsia foram encontrados: elementos fibrilares dispos-
tos em feixes ou com aspecto sincicial com os caracteres de neurofibroma
da moléstia de VON RECKLINGHAUSEN, sem indicio da malignidade.

3.2 Caso:

M.S. 14 anos, solteira, filha de japoneses, relata que foi notada uma
tumoracao no punho direito desde a idade de trés anos. Nesta época fo-
ram aparecendo manchas escuras no corpo que aumentavam de tamanho.
Foi-nos indicada por um colega da Cirurgia plastica que suspeitou de neuro-
fibromatose.

Visao: 20/20 AO. E emétrope.
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Na iris encontramos pequenos nédulos sesseis em grande quantidade,
localizados principalmente das 10 as 2 hs. na parte ciliar da iris. A cér
era a mesma que da iris. Eram pequenas elevacoes bem circunscritas, s6
vistas pela biomicroscopia.

Pela goniscopia em AO vimos um seio camerular amplo sem anor-
malidades, com ligamentos de pectineo, raiz da iris, banda ciliar, esporao
escleral, trabéculo e linha de Schwalbe bem visualizados. Algum pigmento
era visto no trabéculo.

Campo visual normal.

Exames laboratoriais como os anteriores sem nada digno de atencao.
R-X — Sem alteragdes Osseas.

Biopsia: Neoplasia de aspecto fibroso constituido por elementos fibri-

lares em feixes orientados nos mais variados sentidos. Apresentando os ca-
racteres do neurofibroma da moléstia de VON RECKLINGHAUSEN.

4.° Caso:

N.R.P. 44 anos, feminino, solteira, morena.

Queixa que vé pouco para longe e perto. As vézes tem diplopia
quando fixa mais perto, raramente sente cefaléia frontal, pouco intensa
sem relacao com o esforco visual.

Desde crianca tem uma mancha na regiao lombar direita que ja
cresceu um pouco.
20/50

Visao: 20,70

Com corregao de + 3,00 i 20/30

+ 2,00 20/30
Apreesnta uma pequena exoforia. Aducdao com corregao até + 209,

30 mm.Hg

Tonometria de aplanacao 26 mm.Hg

OE: Na biomicroscopia nao encontramos nada digno de nota até que
examinamos a camara anterior e ao nivel das 8 hs.; deparamo-nos com uma
placa de iris aderida a coérnea (sinequia anterior).

Esta placa, de sinequia apresentava uma co6r mais acinzentada que
a iris de mais ou menos 4 mm. de largura e que seu bordo lateral (em
relagdo ao nervo oOptico) estava a mais de 5 mm. do limbo. Neste espaco,
que ia da borda da placa até ao limbo, havia liquido e a distancia ai da linha
de perfil posterior da, cornea, (l.p.p.c.) a linha de perfil anterior da iris
(l.p.p.i.) era mais de 1mm. e que ia decrescendo normalmente para o
limbo.

Verificava-se que a borda inferior desta placa de sinequia estava
num plano mais baixo que o das trayes de iris que se erguia perpendicu-
larmente a mesma para chegar a placa. Com a paciente na posicao pri-
maria de olhar nao se via estas traves de iris.

A borda medial desta placa eram ligadas através da iris que s6 iam
erguendo desde a zona pupilar fazendo um plano inclinado. Nao se distin-
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guiam estruturas do colarete. @A quantidade de pigmento na iris nesta
zona era diminuida podendo entrever-se os cordoes esbranquigados sob uma
malha frouxa. Via-se portanto o tecido mesodérmico profundo em alguns
lugares o epitélio pigmentado que se mantinha num plano. Esta maior
transparéncia estava presente principalmente na zona em que aquelas pla-
cas vinham até mais medialmente.

Acompanhando a borda medial desta placa, que se prolongava em
sentido horario, notdvamos que era mais ou menos homogéneo e que se
aproximava do limbo, sendo que a um centimetro para cima da borda in-
ferior da placa éste passava a menos de 5mm. do limbo. Fazia ai uma
concavidade voltada para a pupila. Novamente se distanciava do limbo
fazendo uma convexidade para a pupila a quase 1,2cm. do limbo. Este
quadro, em menores proporgoes ia se repetindo no sentido horario.

Nas porgoes superiores, as placas ficavam limitadas as proximidades
do limbo, sendo que ao nivel das 2,5 hs.; novamente estas placas aumenta-
vam sua borda medial, a qual, afastando-se do limbo, ficava mais distante
que do outro lado (9 hs.), fazendo curvas homogéneas terminava-se ao nivel
das 4 hs. abruptamente como do outro lado. Imaginava-se inicialmente que
estas placas seriam uma continuacao de sinequias do seio camerular. En-
tratanto, como vimos no coméco aqui também ao nivel das 4 hs. a placa de
sinequia de aproximadamente 4 mm. de largura nao chegava até ao limbo.
Ao nivel das 3,5 hs. comegava a se distinguir um espago entre a placa de
sinequia e o angulo da camara anterior. Via-se ai a l.p.p.c.

Esta placa ia se afastando do angulo formando um espago que ia au-
mentando inferiormente em largura e profundidade. Distinguiam-se ai irre-
gularidades na l.p.p.c. por aderéncias de pequenas traves de iris. Existia
liquido neste espaco o qual, na extremidade da placa de sinequia (ao nivel
das 4 hs.) era de quase 5 mm. de largura. Em toda essa regiao descrita que
havia sinequia, nao se distinguia o colarete. Este aparecia quando termina-
vam as placas de sinequia e continuava aparentemente normal até onde
elas novamente comecavam (8 hs.).

O liseré era fosco e bem desenvolvido principalmente do lado nasal,
mas nada havia que se salientar.

Pela gonioscopia s6 se distinguiam algumas estruturas na porgao in-
ferior onde nao existiam aquelas adesoes. Era um angulo relativamente
estreito distinguindo parte do trabéculo e linha de Schwalbe. Nao foi en-
contrado pigmento na face posterior da cérnea, nem na cristaloide anterior.

Examinando o OD: Olhando pela lampada de fenda vimos uma man-
cha escura com aproximadamente 3 mm. de didmetro na parte ciliar da
iris, préxima ao colaréte.

Pela gonioscopia: havia um angulo estreito em que na parede externa
visualizava-se parte do trabéculo que estava pigmentado. Nada mais foi en-
contrado pela biomicroscopia que merecesse descrigao.

Na oftalmoscopia nao encontramos muita coisa importante a nao ser
um disco o6ptico bem corado, com escavacao fisioldgica, pegando um térco
seu. Nao havia escavagao glaucomatosa.
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Campo visual em OD: Havia um escotoma de Bjerrum superior. Pe-
quena reducao periférica.

Campo visual em OE: Havia uma grande redugao concéntrica de seu
campo. Era praticamente um campo tubular que envolvia a mancha cega.

Exames laboratoriais como os anteriores; sem -anormalidades.
RX: Nao havia alteragdes Osseas.

Fig. 6 — Pigmentag¢do intensa da epiderme.

Bidpsia: Foi examinado um fragmento de pele de uns dois centime-
tros de diametro, retirado da regido lombar direita, havendo grande gquan-
tidade de pigmentos nas camadas de malpighi, basal e cornea. A epiderme
era atrdfica, sendo caracteristico da moléstia de Von Recklinghausen.

Obs.: Nao nos foi possivel a comprovacao etiologica daquelas sine-
quias anteriores, mas seu aspecto biomicroscopico era muito sugestivo de
um processo patologico, inflamatério localizado.

COMENTARIO

E comum na neurofibromatose o aparecimento de glaucoma e as vézes
buftalmia. E bastante discutido éste assunto.

SCHIESS GEMUSENS em 1884 foi o primeiro a descrever um caso
de neurofibromatose associado a glaucoma. Ja houve quem considerasse
que o glaucoma pode aparecer na metade dos casos de portadores de neu-
roma plexiforme.

O 6lho, embriolégicamente, é diferente das outras estruturas da face
e geralmente escapa as suas alteragdoes. No assunto, o glaucoma na neuro-
fibromatose, geralmente vem associado aos acometimentos: da palpebra, com
elefantiase dela; da témpora daquele lado de uma hemihipertrofia facial do
mesmo lado e de um aumento da scela turcica mesmo sem alteragdes fun-
cionais da hipofise. Acontece porém, que o acometimento da palpebra e
as outras alteragoes nem sempre vém acompanhadas de glaucoma.
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Quanto a etiopatogenia do glaucoma na neurofibromatose, até hoje é
bastante discutida:

SACHSALBER (1897) sugeriu a interferéncia no fluxo linfatico dan-
do glaucoma secundario.

Mais tarde, VERHOEFF pensou que o glaucoma fosse conseqiiéncia
de distirbios do metabolismo do 6lho, causados por alteracoes dos nervos
ciliares acometidos pela doenga.

COLLINS (1903) ja encontrou a adesao da iris a superficie posterior
da cérnea e suspeitou que estas estruturas nao se separaram durante a
vida fetal e o espago de fontana nao se desenvolveu. Houve portanto uma
alteracao no desenvolvimento.

WHEELER, mai tarde, aderiu a idéia de COLLINS e cita um caso
em que ha comprometimento neurofibromotoso na palpebra, no zigomatico,
no apice da orbita, no corpo ciliar, na cordide, na esclera, no nervo éptico
e nas estruturas da fossa média do craneo.

Segundo ANDERSON, até (1939) haviam sido descritos 32 casos de
neurofibromatose facial associados a hidroftalmia sempre unilateral e 1 caso
de hidroftalmia com apenas comprometimento de trato uveal (KNIGHT
1925).

Em 31 désses casos o trabéculo era mais denso que o normal. Em
alguns, o trabéculo continha endotélio proliferado e pigmento, em outros
um “iris like tissue” fechava o seio camerular. Em muitos déles faltavam
o canal de SCHLEM, em um caso o canal de SCHLEM era pequeno.

Quase sem excecao, a cor6ide apresentava neurofibromatose com com-
prometimento dos nervos ciliares, e espessamento dela proépria.

Nestes casos havia muita semelhanga no trabéculo.

A auséncia de sinais inflamatdrios nestes casos, era muito sugestiva
da teoria do desenvolvimento desencadeando o glaucoma.

SUGAR cita em 4 casos de buftalmia, que em vez da iris inserir-se
no corpo ciliar, continuava ao longo do angulo para a linha de Schwalbe.
Nao parecia ser sinequias, por que a iris marcava continuidade em téda a
extensao. Deéstes 4 casos, 3 eram iris clara e via-se a reflexao do epitélio
pigmentado do corpo ciliar para a iris. Nao péde saber se havia ou nao
canal de Schlem pela gonioscopia.

SUGAR cita que HILTON ROCHA e BONFIOLI em 2 casos de hidro-
ftalmia encontraram pela gonioscopia, que a raiz da iris era separada da
parede da cornea por massas de tecido anémalo, que consideraram tecido
mesodérmico embrionario.

WOLTER em (1965) descreveu outro caso, em que o examinado, apre-
sentava o angulo fechado, mas nao foi encontrada nenhuma estrutura de
trabéculo filtrante ou canal de Schlem.

Havia proliferacao de células de Schwann no corpo ciliar.
DAVIS notou, que em alguns casos havia o canal de Schlem.

Em outros, éste canal era substituido por tecido neoformado.
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O ligamento pectineo tinha seu comportamento normal, enquanto
aquéle espaco era preenchido por tecido celular. Explica também que o
espessamento da cordide e do corpo ciliar produziria um deslocamento an-
terior da dvea, com subseqiiente adesao da raiz da iris 4 cérnea. Isto po-
deria ser aparentemente aumentado pelo tecido neoformado neurofibroma-
toso ou pela proliferagao da bainha dos nervos ciliares nesta regiao.

Mesmo que as lesdoes se tenham desenvolvido cedo na vida, o 6lho
é distendido, trata-se portanto de buftalmo adquirido; enquanto o glauco-
ma primario tipico é devido a um defeito congénito da estrutura responsa-
vel pela filtracao angular.

REESE descreveu um caso em que a filtracao no angulo era comple-
tamente obliterada, havendo adesao da iris a superficie posterior da cor-
nea. Nao féz referéncias ao canal de Schlem.

MEEKER em seu caso, relata que o paciente foi anos com bloqueio
no angulo semelhante aos ja descritos e sem buftalmo; isto indicava que nao
era de origem congénita.

Em (1935) foi descrito um caso por WHELER em que ao nascer a
crianca apresentava 11,5 mm de diametro de céornea de um lado e 8 mm no
outro, dai algumas semanas esta cornea aumentou. Fizeram um Eliot. Na
trepanagao sairam iris, corpo ciliar, tecido conjuntivo e tecido neurofibro-
matoso em torno.

DUKE-ELDER relata que a iris vem comumente fundida a superficie
posterior da cornea, mas noestado em que aquéles olhos vinham para exame
histologico nao conseguia discernir se aquéle fechamento do seio camerular
era um processo secundario que se instalara em um angulo inicialmente
normal. Ha casos descritos de lesdes nao buftalmicas, embora de origens
congénitas, que nao sao notadas até a idade adulta, quando sobrevem o
glaucoma. E até mesmo chega a nao despertar a atencao, como foi o caso
de FREEMAN.

WOLTER (1962) descreveu um caso de um jovem de 17 anos com
glaucoma elefantiase da palpebra superior, tumor na témpora do mesmo
lado, rubeose de iris com sinequias periféricas anteriores, catarata, desco-
lamento da retina, no entanto na histéria déste paciente diz que levou uma
batida neste 6lho e com isto deixou dividas se estas alteragbes eram devi-
das a neurofibromatose ou se éste traumatismo havia tomado parte no
processo.

Em 1963 éste mesmo autor, publicou o caso (descrito em alteracoes
de iris) em que uma senhora de 48 anos com sinequias periféricas ante-
riores e glaucoma secundario e que apresentava uma camada de tecido
neoformado na superficie da iris que provavelmente era por neurofibromatose.

Em sintese, vemos que ha muita controvérsia quanto & etiopatogenia
do glaucoma e a neurofibromatose. Vimos em um grupo a idéia de que
o glaucoma viria associado ao desenvolvimento anémalo da filtracao an-
gular, levando ao estado de glaucoma absoluto.
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Um outro grupo, admite que estas sinequias anteriores sejam um pro-
cesso patolégico, o qual desencadeia estas crises glaucomatosas. Um ter-
ceiro grupo citado por DUKE-ELDER, que admite existir neurofibromatose
de cordide e no entanto vai aparecer o glaucoma mais tarde na vida.

Em nossos 4 casos de neurofibromatose generalizada, vimos que em
dois déles o seio camerular era bem aberto, distinguindo tédas as estrutu-
ras. Em 1 déles havia traves de pectineo.

Nos outros 2 casos, existiam sinequias periféricas anteriores: em 1
déles a iris prendia-se a linha de Schwalbe mais ou menos homogéna em
toda a extensao. Deveria existir algum lugar que estivesse fluindo o aquo-
so, 0 que nao conseguimos visualizar pela gonioscopia. Este paciente, como
vimos pela literatura, tinha todos os elementos que acompanham o glauco-
ma da neurofibromatose, inclusive as alteragoes no seio camerular, no en-
tanto, apresentava uma tensao ocular normal. E bem provavel que futura-
mente desencadeie um glaucoma, como os casos de Mecher (1936) 41 anos
e Noto (1949), 36 anos citados por DUKE-ELDER.

Somos da opinido de que aquelas sinequias eram devidas a evolucao
patolégica do tecido neurofibromotoso e pedimos licenca a BUSSACCA
para citar aqui sua respeitavel opiniao pelo aspecto biomicroscopico sobre
éste caso, que admite também ser um processo patologico e nao uma alte-
racao no desenvolvimento. Naquele mesmo 6lho, outro problema que cabe
uma discussao é o ectrépio uveal.

Como vimos na literatura é um achado raro na neurofibromatose.
Pelo aspecto biomicroscopico parecia ser um ‘ectropico uveal congénito, por-
que apresentava as cristas ou sulcos proprios da face posterior da iris, no
entanto, nos 2 casos publicados por WOLTER, havia ectréopio e uma mem-
brana de tecido neoformado na face anterior da iris que poderia explicar
uma atracao do tecido mesodérmico com aversao do tecido ectodérmico.

O outro caso nosso apresentava glaucoma crénico em AO. Foi confir-
mado o diagnédstico de neurofibromatose ou doenga de Von Recklinghausen
pela bidépsia de uma mancha na regido lombar, no entanto, temos duvidas
se a etiopatogenia daquele glaucoma ou aguelas sinequias anteriores em
OE tiveram alguma relacao com a neurofibromatose.

O aspecto biomicroscopico nos féz pensar que a camada de Henle
foi aderindo a superficie posterior da cornea tracionando outras camadas
mesodérmicas e com isto atrofiando, aparecendo os corddes ja bastante
despigmentados.

Naquelas regioes em que as sinequias vinham bem anteriormente, o
tecido iridico era mais tracionado e sofria mais. Neste caso nao encon-
tramos nada que através da biomicroscopia pudéssemos confirmar o diag-
nostico de neurofibromatose ocular. Mas vimos pela literatura que esta
entidade morbida poderia acometer tédas as estruturas oculares .ao mesmo
tempo, mas poderia também, acometer estruturas oculares isoladas. Por-
tanto, poderiamos admitir uma neoformacgao por neurofibromatose na su-
perficie anterior da iris com uma reacao inflamatdria localizada, causando
aquelas placas de sinequias anteriores. As observagoes que me alertaram
para esta idéia foram:
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a) A atrofia do tecido mesodérmico iridico que parecia ser tracio-
nada para chegar até a placa de sinequia.

b) A presenca daqueles 2 espacos com aquoso, situados entre as pla-
cas de sinequias e o recesso angular.

Se havia éste espaco, naturalmente nao existiria pelo menos naquela
regiao, alguma coisa empurrando a iris, porque se houvesse estas sineguias
se iniciariam nho angulo e prolongariam medialmente, o que nao aconteceu.

c) A presenga do epitélio pigmentado da iris em seu plano normal.
Pelo menos onde era possivel visualiza-lo nao se elevava.

d) A auséncia de pigmento no endotélio da cérnea e na cristaldide
anterior, ou qualquer outro sinal inflamatdrio que chamasse atencgao.

Outra hipétese diagndstica levantada sébre éste caso, foi a de atrofia
essencial da iris, no entanto, nao vimos nada caracteristico.

Nao fizemos biopsia da iris de um 6lho com AV.20/30 porque pri-
meiro sua hipertensao era bem controlada por pilocarpina a 2% e segundo,
porque nos casos descritos de cirurgia fistulizante nos glaucomas por neu-
rofibromatose, duravam pouco, logo a fistula fechava.

RESUMO

Apresentacdo de 4 casos de neurofibromatose ou doengca VON RE-
CKLINGHAUSEN generalizada com manifestagdes oculares:

1.°) Com nddulos de iris.

2.°: Com nddulos de iris, tumor frontal pegando palpebra superior;
queda da visdo, redugdao concéntrica do campo visual.

3.2) Nodulos de iris, adesdao de iris a fase posterior da cérnea, ectro-
pio uveal, visao diminuida, elefantiase das palpebras superiores, alteragdes
6sseas do cranio, aumento da sela turcica, debilidade mental, manchas “café
com leite”, nodulos sub-cutaneos.

4.°) Manchas ‘“café com leite”, glaucoma crénico em AO, sinequias
periféricas anteriores extensas, redugao do campo visual e escotoma de
Bjerrum.

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1 — ANDERSON, J. R. —Hidrophthalmia or congenital glaucoma. Its
causes, treatment and outlook. London, Cambridge University Press,
1939.

2 — BECKER, B. & SHAFFER, R. — Diagnostico y tratamiento del glau-
coma. Ediciones Toray, Barcelona, 1965.

3 — BUSACCA, A. — Biomicroscopie et histopathologie de I’oeil. Schwei-
zer Druck und Verlagshans Ag. Zurich (Suisse), 1964.

— 499 —



10

1

12

13

14

15

16

17

18

19

20

— DAVIS, F. A. — Plexiforme neurofibromatosis of orbit and globe.

Arch. Ophth. 22:761, 1939.

DUKE-ELDER, S. — System of Ophthalmology — Vol. X. Henry
Kimpton, London (823-827), 1966.

FREEMAN, D. — Neurofibromes of the coroid. Arch. Ophthal. 11:
641, -934.

LADEKARL, S. — Von Recklinghausen’s glioma of the optic nerve
and chiasm. Acta Ophthal. 42:127-135, 1964.

MAFFEI, W. E. —As bases anatomo-patologicas da neuriatria e psi-
quiatria. Vol II (435-454). Imprensa Metodista de Sao Paulo, 1951.

PONS, P. A. — Tratado de patologia e clinica médica. Tomo IV —
Salvat Editores, Barcelona.

REESE, A. B. — Tumors of the eye. 2md edition. Harper & Row
Publishers, New York, 1963.

SORSBY, A. & FREDERICK, R. — Modern trends in ophthalmology.
Butterworths medical publications, 1940.

SUGAR, H. S. — Gonioscopy and glaucoma. Arch. Ophthal. 25:674,
1941.

TASSMAN, I. S. — The eye manifestations of internal diseases (3.rd
edition). Mosby, St. Louis, 1951.

TRONCOSO, M. U. — A treatise on Gonioscopy. F. A. Davis Company,
Philadelphia, 1947.

WALSH, F. B. — Clinical neuro-ophthalmology (2.nd edition). The
Williams e Wilkins Co., Baltimore, 1957.

WHEELER, J. M. — Plexiform neurofibromatosis (Von Recklinghau-
sen’s disease) involving the coroid, ciliary body and other structures.
Am. J. Ophthal. 20:368-375, 1937.

WOLTER, J. R. & MANKIN, W. J. — Neurofibromatosis of the choroid.
Am. J. Ophthal. 54:217-225, 1962.

WOLTER, J. R. & BUTLER, R. G. — Pigment spots of the iris and
ectropion uveal with glaucoma in neurofibromatosis. Am. J. Ophthal.
56:964, 1963.

WOLTER, J. R. — Nerve fibrils in ovoid bodies. Arch. Ophthal. 73:
696, 1965.

ZIMMER, L. — La diathese neoplastique dans le systeme nerveux.
La neurofibromatose ses formes héréditaires et familiales. Librairie
E. Le Frangois, Paris, 1936.

— 500 —





