ATUALIZACAO CONTINUADA

Malformacoes oculares mais freqiientes

Os avangos no mapeamento genéti-
co e nas técnicas de genética molecular
deram um novo impeto nas areas de
diagnoéstico e prevengdo da algumas
doengas genéticas oculares. No Brasil,
0 acesso a estas técnicas ainda ndo ¢
uma realidade na pratica clinica, ape-
sar disto, cada vez mais se faz diagnos-
ticos nesta area.

Anomalias congénitas maiores
ocorrem em 2% a 3% dos nascimentos
vivos. As etiologias genéticas incluem
as causas monogénicas, anomalias
cromossOmicas, desordens multifato-
riais, teratdgenos ambientais e causas
ndo definidas. Infelizmente, a ultima
categoria, etiologia desconhecida
soma 50% ou mais das malformagdes.
Dentre as causas gé€nicas encontramos
em oftalmologia doengas herdadas
com padrdo autossdmico dominante
(AD), autossomico recessivo (AR), li-
gado ao cromossomo X ou em DNA
mitocondrial.

As técnicas de diagnostico pré-natal
de malformagdes, como o ultra-som de
alta defini¢do, as técnicas invasivas de
medicina fetal, e as técnicas laborato-
riais de diagndstico cromossOmico e
génico, tornaram o diagnoéstico das
malformacgdes possivel ainda intra-ute-
ro. Os erros inatos do metabolismo po-
dem ser diagnosticados por ‘“screening”
laboratorial em urina e sangue. Apesar
de toda esta nova tecnologia, o pedia-
tra tem o papel imprescindivel para o
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diagndstico das malformagdes e orien-
tacdo para os pais destes pacientes. O
interrelacionamento entre as especiali-
dades ¢ importante para o diagnéstico
genético amplo e acompanhamento
multiprofissional dos pacientes com
multiplas anomalias.

ANOMALIAS OCULARES DE
ETIOLOGIA GENETICA

Estdo apresentadas abaixo as ano-
malias oculares mais freqiientes que
apresentam etiologia genética. Além
destas existem ainda muitas doengas
oculares que sabidamente tem no seu
mecanismo patogénico um fator pre-
disponente familiar. S3o exemplos deste
grupo: estrabismo, ceratocone € erros
refracionais.

ANOMALIAS DO BULBO
OCULAR

Microftalmo: O bulbo ocular en-
contra-se diminuido.

Nanoftalmo: O bulbo ocular é me-
nor, porém sem alteracdo de suas es-
truturas.

Anoftalmo: Nao ocorre a formagio
da vesicula optica e consequentemente
o bulbo ocular inexiste ou é rudimen-
tar.

Estas anomalias freqlientemente es-
tdo associadas a erros refracionais, que
devem ser corrigidos precocemente,
principalmente se unilaterais.

ANOMALIAS DAS PALPEBRAS

Criptoftalmo: Nao ocorre diferencia-
¢do das palpebras. A pele passa
ininterrupta sobre o globo ocular, que

geralmente ¢ malformado. A corregdo
cirurgica desta anomalia deve ser rea-
lizada se as estruturas oculares forem
normais.

Coloboma de palpebra: Geralmente
acomete a palpebra superior, ¢ a ausén-
cia de tecido de parte da palpebra.

Angquilobléfaro: Ocorre uma falha
parcial na clivagem da fenda palpebral.

Ectré pio e entrépio congénitos: E a
rotagdo da margem palpebral para fora
ou para dentro respectivamente. A cor-
regdo cirurgica estd indicada em al-
guns casos.

Distriquiase: Os cilios tem implan-
tagdo incorreta.

Epibléfaro: Trata-se de prega de
pele horizontal, adjacente & palpebra
inferior ou superior, que vira os cilios
em direcdo a cormea. O acompanha-
mento oftalmolégico € importante,
para prevenir lesdo corneana.

Euribléfaro: aumento lateral da
abertura da fenda palpebral, com des-
locamento inferior da parte temporal
da palpebra inferior.

Epicanto: prega de pele vertical
entre a palpebra e o canto interno.

Telecanto: A distancia intercantal
aumenta, porém a distincia interpupi-
lar permanece normal.

Fissura palpebral obliqua: A
fissura palpebral tem orientagdo obli-
qua superior ou inferior.

Blefarofimose: Epicanto inverso e
ptose palpebral estio freqiientemente
associados.

Ptose palpebral congénita: E um
déficit de elevagdo das palpebras, de
etiologia miogénica, mecdnica ou neu-
rogénica. Deve ser corrigida cirurgica-
mente se estiver ocluindo o eixo visual.
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ANOMALIAS DAS VIAS
LACRIMAIS

Atresia do ponto lacrimal: Falha na
deiscéncia da membrana epitelial que
recobre o ponto lacrimal.

Pontos supranumeradrios.

Obstrugdo congénita das vias lacri-
mais: Ocorre em 6% das criangas. Ge-
ralmente se localiza na porcdo distal
do ducto nasolacrimal, € é uma falha
de canalizagdo das células epiteliais,
que formam o ducto nasolacrimal.

DOENCAS DA CORNEA

Megalocornea: O diametro cornea-
no horizontal ¢ maior que 13mm.

Ceratoglobo: Apresenta afinamento
corneano severo, com abaulamento
globoso da cornea.

Ceratocone: AD. Ocorre afinamen-
to corneano e alteragio da curvatura
corneana.

Microcornea: Coérnea com didmetro
menor que 10mm.

Leucomas corneanos: As opacida-
des congénitas da cérnea podem estar
presente ao nascimento ou serem pro-
gressivas.

Dermdide corneano: E um hamar-
toma da regido do limbo corneano,
composto de tecido fibrolipidico.

Ceratite intersticial: Geralmente ¢
secundaria a sifilis congénita.

As doengas da cornea devem ser
avaliadas e acompanhadas pelo oftal-
mologista.

Distrofias corneanas: Alteragdes
corneanas de origem hereditaria, ca-
racteristicamente bilateral, simétrica e
geralmente com heranga autossdmica
dominante, exceto a distrofia macular,
e alguns casos de distrofia hereditaria
endotelial, que sdo autossdmicas
recessivas. A opacificacdo afeta pri-
mariamente uma camada da cornea, e
ocorre entre a primeira e segunda dé-
cadas de vida, exce¢do a distrofia de
Fuchs e a distrofia da membrana basal
epitelial que aparecem por volta da
quarta década. Em seus estagios finais
apresentam opacificagdo ou descom-
pensagdo corneana.
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Distrofia da Membrana Basal
Epitelial: Ocorrem invaginagdes da
membrana basal epitelial com conse-
qliente erosdo recorrente, que abaixa a
acuidade visual.

Distrofia Epitelial Juvenil de
Meesman: Distrofia epitelial rara com
depositos corneanos visiveis, que ndo
levam a erosdo corneana e nem abai-
xam a acuidade visual.

Distrofia de Reis-Bucklers: Espes-
samento da membrana de Bowman,
com fibrose e erosdo recorrente da
cornea. Tem aspecto de favos de mel.

Distrofias Estromais: Dependendo
da substincia envolvida € classificada
como: granular (substincia hialina),
macular (mucopolissacérides) e latti-
ce (substancia amiloide). Apresentam
aspectos biomicoscopicos diferentes e
no estudo anatomopatolégico se coram
por coloragdes diferentes.

Distrofia de Schnyder ou Cristali-
na: Aparecem depositos de colesterol
no estroma corneano.

Distrofia Fleck: Depositos de
lipides e mucopolissacarides no estro-
ma corneano.

Distrofia Hereditaria Endotelial: A
crianga ja nasce com a cornea espessada
e opaca por descompensagdo endotelial.

Distrofia Polimorfa Posterior:
Espessamento da Descemet, ndo abai-
xa a acuidade visual.

Distrofia de Fuchs: E a distrofia
corneana mais freqiiente. Na cornea
gutata aparecem excrescéncias da
Descemet na camara anterior, afina-
mento e alongamento das células
endoteliais neste local. Conforme au-
menta a gutata ocorre descompensagio
endotelial.

DISGENESIAS MESODERMICAS
DA CAMARA ANTERIOR

Estas trés doengas decorrem de erros
na embriogénese do segmento anterior
do olho. A cdmara anterior no desenvol-
vimento normal € preenchida por tecido
mesodérmico, que sofre clivagem para

dar origem a cidmara anterior e demais
estruturas do segmento anterior.

Glaucoma congénito: Heranga ge-
nética multifatorial. Ocorre persistén-
cia de tecido mesodérmico no angulo
da cdmara anterior, sobre o trabecula-
do. Isto impede a drenagem do humor
aquoso, acarretando aumento da pres-
sdo intra-ocular.

Sindrome de Rieger: AD. Nestes
olhos, a anomalia do tecido mesodér-
mico se localiza na iris.

Sindrome de Peters: AR. O leuco-
ma corneano ¢ o achado mais caracte-
ristico.

ANOMALIAS DA IRIS

Aniridia: A auséncia da iris pode
ser total ou parcial. A fotofobia ¢é fre-
qiiente pela falta de barreira a luz.

Coloboma de iris: E a falha de fe-
chamento da vesicula Optica na area
nasal inferior, que deixa uma desconti-
nuidade de tecido nesta regido da iris.
Pode estar associado a colobomas de
retina, cordide e corpo ciliar.

ANOMALIAS DO CRISTALINO

Catarata congénita: Um tergo ¢é
hereditaria (AD), um tergo esta associa-
da a outras doengas hereditarias € o
restante € por causas indeterminadas.
As causas mais freqiientes sdo rubéola,
disturbios metabolicos e genético autos-
sOmico dominante.

Microesferofacia: E a diminuigao
do didmetro e formato arredondado do
cristalino.

Lenticone: Trata-se de alteragdo da
curvatura da parte central da face ante-
rior ou posterior do cristalino.

Afacia congénita: E a auséncia do
cristalino.

Luxagdo e sub-luxagdo do cristali-
no: Ectopia do cristalino pode ser
completa ou parcial, nesta ultima ele
ainda estd na area pupilar. Provoca
grandes erros refracionais.

DOENCAS DA RETINA

Distrofia de cones: Fotofobia e difi-
culdade de visdo de cores sdo achados
comuns.
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Retinose pigmentdria: Afeta os
bastonetes, com quadros clinicos poli-
morfos, com diminui¢do progressiva
da visdo periférica, cegueira noturna, e
extingdo progressiva do eletrorretino-
grama. Ao exame fundoscopico nota-
se deposicdo na retina de pigmento em
forma de espiculas ésseas, osteoclas-
tos, esclerose vascular e atrofia de
papila. 16% é AR, 22% AD, 9% ligado
ao X recessivo e o restante ou € caso
isolado ou nd3o apresenta padrdo de
heranga definido. Nas distrofias da re-
tina € importante que se examine toda
a familia para que casos subclinicos
sejam detectados e se possa estabele-
cer o padrdo de heranga genético. Mui-
tas doengas sist€émicas podem apresen-
tar retinose pigmentaria associada. Na
sindrome de Usher (AR) a retinose
pigmentaria aparece associada a
hipoacusia.

Distrofias Fleck da retina: As lesGes
flecks, comuns a este grupo de doengas,
sdo lesdes amareladas ao nivel do
epitélio pigmentario da retina, dispersas
pelo polo posterior, que ndo alteram o
eletrorretinograma e nem o eletro-
oculograma. Sdo 4 entidades clinicas:
1) Fundus flavimaculatus, ou Doenga de

Stagardt, AR, apresenta maculopatia
além das lesdes flecks. Histologica-
mente as lesdes sdo depdsitos de
lipofucsina. Cegueira noturna com
campo visual podendo apresentar um
escotoma central, e constrigdo perifé-
rica discreta.

2) Drusas familiares, AD com pene-
trancia incompleta, aparecem entre
20 e 30 anos.

3) Fundus albipuntatus, AR e

4) Retinite puntata alba, AR. Estas
duas ultimas doengas caracterizam-
se pela presenga de multiplos pon-
tos brancos dispersos pelo fundo de
olho. Entretanto enquanto o fundus
albipuntatus ¢ uma causa de ceguei-
ra noturna ndo progressiva, a
retinite puntata alba apresenta ce-
gueira noturna, com perda progres-
siva de campo visual e atenuagdo
dos vasos retinianos.
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Distrofias padrdo do epitélio
pigmentdrio da retina: De acordo com
seu padrdo morfolégico sdo classifica-
das em: distrofia foveomacular do
adulto, em borboleta, reticular e
pulvurulenta.

Distrofia Viteliforme de Best: AD
com penetrdncia incompleta e
expressividade variavel. A acuidade
visual permanece boa apesar da macu-
la apresentar lesdo amarelada seme-
lhante a uma gema de ovo, histopatolo-
gicamente corresponde a lipofuscina.
O eletrooculograma ¢ anormal.

Amaurose congénita de Leber: AR.
Caracteriza-se por uma crianga que
ndo enxerga, com um eletrorretinogra-
ma abolido entretanto com fundo de
olho normal.

Retinosquise juvenil: ligada ao X
recessiva. Trata-se da separagdo pro-
gressiva da retina neurosensorial em
camadas, ao nivel da camada de fibras
nervosas, que mimetiza um desco-
lamento de retina. A onda b do eletrorreti-
nograma estara diminuida na propor-
¢do da retina acometida.

Coroideremia: Ligada ao X reces-
siva. Homens afetados apresentam res-
tricdo do campo visual periférico e ce-
gueira noturna. A perda do epitélio
pigmentario e da coriocapilar é pro-
gressiva e permite que os grandes va-
sos da cordide sejam vistos.

Persisténcia do vitreo primadrio
hiperpldsico: E uma malformagio
congénita porém ndo hereditaria, onde
os vasos hialoideos persistem e for-
mam um tecido fibroso que ocupa a
cavidade vitrea.

Coloboma de cordide: Auséncia de
fechamento da fissura dptica a nivel da
cordide. Como o fechamento se inicia
ao nivel do equador e progride anterior-
mente e posteriormente podemos en-
contrar uma ‘ilha de cordide e retina
normais e colobomas anteriores atin-
gindo iris, cristalino, corpo ciliar e
coroide e retina periféricos e ainda ou-
tra area colobomatosa posterior, proxi-
ma a papila. Ocorre hiperplasia
reacional do epitélio pigmentario da

retina na margem do coloboma. Pode
ocorrer descolamento de retina secun-
dario por rotura na margem do
coloboma.

MALFORMACOES DO NERVO
OPTICO

Atrofia congénita do nervo dptico:
Palidez de papila e diminui¢do da
acuidade visual.

Atrofia dptica de Leber: Heranga
materna provavelmente por DNA
mitocondrial. Perda abrupta de visdo
durante a 2° ou 3° décadas de vida.

Sindrome Morning Glory: Papila ¢
grande e malformada com os vasos
emergindo radialmente.

Coloboma de papila: E a falha do
fechamento da fissura Optica na regido
da papila. Quando pequena e circuns-
crita a area papilar é chamada de “pit
de papila”. Ocorre hiperplasia reacio-
nal do epitélio pigmentario da retina
na margem da papila. Pode ocorrer
descolamento de retina seroso secun-
dario, por vazamento de liquido céfalo-
raquidiano pela comunicagdo do espa-
¢o sub-retiniano com o espago sub-
aracnoideo da bainha do nervo optico.

Macropapila: Papila aumentada,
porém com caracteristicas normais.

Papila hipopldsica: E pequena e
malformada.

Papila inclinada: A papila inclina-
da ou “tilt de papila” é hipoplasica,
torta e assimétrica, isto é, com uma
metade mais afetada que a outra. Cau-
sa astigmatismo.

Amaurose congénita de Leber: A
cegueira profunda esta presente ao nas-
cimento, entretanto as estruturas
opticas sdo normais.

DOENCAS GENETICAS SISTEMICAS
COM ALTERACOES OCULARES
ASSOCIADAS

As doencas genéticas sistémicas
mais freqiientes e as anomalias ocula-
res associadas encontram-se descritas a
seguir.

391



ERROS INATOS DO METABOLISMO

Mucopolissacaridoses: AR. A de-
posi¢do de mucopolissacarides ocorre
na cornea causando opacificagdo da
mesma (leucoma), principalmente nos
tipos MPS-I e MPS-IV. O epitélio
pigmentario da retina pode sofrer de-
generagdo. Atrofia Optica e glaucoma
sdo achados menos freqiientes.

Mucolipidoses: AR. Leucoma por
deposi¢do de metabolitos na cornea.

Lipidoses: AR. Na doenga de
Niemann-Pick a cornea pode apresen-
tar opacificagdo; nistagmo, atrofia
optica e cegueira podem estar presen-
tes. A capsula anterior do cristalino
apresenta colora¢cdo marrom. Na doen-
¢a de Fabry (ligada ao X)ocorre depo-
si¢do de metabdlitos na coérnea, com
disposigdo peculiar e catarata. A doen-
¢a de Gaucher pode causar estrabismo
paralitico e pinguécula.

Gangliosidoses: AR. Provocam dis-
turbios da motilidade ocular como es-
trabismo, nistagmo e oftalmoplegia.

Galactosemia: AR. Catarata.

Homocistinuria: AR. Catarata.
Luxagdo do cristalino pode ser encon-
trada em 90% dos pacientes. O deslo-
camento geralmente ¢ inferior e bilate-
ral. Pode ocorrer glaucoma secundario
ao deslocamento do cristalino para a
cdmara anterior.

Cistinose e Sindrome de Fanconi:
AR. Cristais se depositam na cornea e
conjuntiva, diminuem a acuidade vi-
sual e causam muita fotofobia.

Doenga de Wilson: AR. O cobre na
cornea forma o anel patognomonico de
Kayser-Fleischer.

DEFEITOS MUSCULO-
ESQUELETICOS E DOENCAS DO
TECIDO CONJUNTIVO

Sindrome de Marfan: AD com
expressividade variavel. A acuidade visual
¢ geralmente diminuida pela luxacdo ou
subluxagdo do cristalino. Esta alteragdo
estd presente em 50 a 80% dos casos e
geralmente ¢ bilateral. a subluxagdo é
geralmente supero-temporal. Miopia e
astigmatismo sdo freqiientes.
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Sindrome de Ehlers-Danlos ou
Fibrodisplasia eldstica: AD com
expressividade variavel. Ceratoglobo €
o afinamento e protrusdo da cornea. A
esclera também ¢é afinada, apresentan-
do uma coloragdo azul. Mais raramen-
te apresentam glaucoma.

Artrogripose multipla congénita:
Padrdao de heranga desconhecido. Es-
trabismo e ptose palpebral.

Weill-Marchesani: AR. Microesfe-
rofacia, isto é, o cristalino apresenta
altera¢do da forma e diminuigdo do ta-
manho e pode estar sub-luxado.

Sindrome de Stickler ou Artroftal-
mopatia: AD com expressividade varia-
vel. Alta miopia aparece antes dos 10
anos de idade. Descolamento de retina
e catarata usualmente estdo presentes.

DEFEITOS RENAIS

Sindrome de Alport: AD com
penetrancia variavel. Lenticone, é ca-
racteristico desta sindrome. Esfero-
facia, nistagmo e retinose pigmentaria
também sdo encontrados.

FACOMATOSES

Doenga de von Recklinghausen ou
Neurofibromatose: AD com alta
penetrancia e variabilidade de expres-
sdo. Nodulos de Lisch s@o encontrados
na iris em 90% dos pacientes com mais
de 6 anos de idade. Gliomas do nervo
optico aparecem em 50% e em menor
freqiiéncia, meningiomas. Raramente
apresentam hamartomas de retina, po-
rém os de cordide sdo freqiientes. O
aparecimento de neurofibromas na or-
bita pode causar proptose. Se ocorrem
na margem palpebral o paciente desen-
volve ptose palpebral e glaucoma devi-
do a compressdo do globo ocular pela
massa neurofibromatosa.

Esclerose tuberosa: AD. Facomas
de retina tipo hamartomas astrociticos.

Sindrome de Sturge-Weber ou
Angiomatose encefalo-trigeminal:
Hereditariedade desconhecida. Glau-
coma ipsilateral, hemangioma de
cordide em 40% dos casos, o fundo de
olho ¢ mais vermelho que do olho

contralateral e a iris mais escura.
Doenga de von Hippel-Lindau ou
Angiomatose retiniana: AD com
expressividade variavel. Cada angioma
¢ nutrido por uma artéria e drenado por
uma veia, que ficam muito dilatadas.
Sindrome de Wyburn-Mason ou
Angioma racemoso de retina:
Tortuosidade dilatagio dos vasos
retinianos, com shunts arteriovenosos.
Sindrome de Louis-Bar ou Ataxia-
telangiectasia: Telangiectasia de
conjuntiva, estrabismo e nistagmo.

SINDROMES CROMOSSOMICAS

Trissomia do 13 ou Sindrome de
Patau: Apresentam hipertelorismo,
pregas epicanticas e rarefacdo do
supercilio, microftalmia, colobomas
de iris e corpo ciliar, retina displasica
acompanhada de vitreo primario hiper-
plastico e catarata congénita.

Trissomia do 18 ou Sindrome de
Edwards: Os achados oculares sdo pre-
gas epicanticas, blefarofimose, fendas
palpebrais estreitas e anti-mongoloi-
des, hiper ou hipotelorismo, catarata,

leucoma corneano, microftalmo,
glaucoma congénito, coloboma uveal e
miopia.

Trissomia do 21, Sindrome de
Down: Hipertelorismo, prega epican-
tica, blefarite, ectropio palpebral estra-
bismo, ceratocone e obstrugdo de vias
lacrimais. As manchas de Brushfield
na iris ocorrem em 85% dos casos.
Catarata congénita ou juvenil em 65%.

Sindrome de Turner: Ptose palpe-
bral, estrabismo, hipertelorismo, epi-
canto, escleras azuis sdo achados fre-
qlientes. A catarata quando presente
esta associada a diabetes. Coloboma de
cor6ide, membrana pupilar persistente,
microcornea e microftalmo sdo rara-
mente encontrados.

RETINOBLASTOMA

E o tumor ocular mais freqiiente na
infancia. Em casos familiares ou
multifocais o paciente herda o primei-
ro gene anti-cancer, localizado no
cromossomo 13, com uma mutagdo em
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todas as células de seu organismo. Po-
rém a doencga s6 se expressara se ocor-
rer a segunda mutagdo no gene anti-
cancer na célula retiniana. Em casos
esporadicos acredita-se que as duas
mutagdes ocorram apenas nas células
da retina. Portanto ndo sdo herdadas. O
“brilho do olho do gato”, leucocoria, é
o sinal clinico caracteristico. O diag-
noéstico precoce ¢ a chave para o me-
lhor resultado do tratamento.

TUMOR DE WILMS

Delecdo de parte do brago curto do
cromossomo 11 causa, por vizinhanga
de loci génicos o tumor de Wilms e
aniridia.

DISOSTOSES CRANIO-FACIAIS -
NEUROCRISTOPATIAS

Conjunto de malformagdes ou
sindromes créanio-faciais envolvendo
estruturas que derivam da crista
neural.

Cranio-sinostose: Resulta do fecha-
mento prematuro das suturas crania-
nas. Dentre este grupo de doencas te-
mos a Sindrome de Apert (AD) e a
sindrome de Crouzon (AD com varia-
bilidade de expressdo). Estes pacientes
apresentam: hipertelorismo, aumento
da distdncia entre os cantos internos
dos olhos; proptose, protrusdo do glo-
bo ocular para fora da érbita por dimi-
nuicdo do volume das orbitas; papile-
dema; atrofia Optica; e alteragdo da
motilidade extrinseca ocular com es-
trabismo secundario.

Segqiiéncia de Pierre-Robin: Desco-
lamento de retina, microftalmia, glau-
coma congénito, catarata e miopia.

Disostose mandibulo-facial (Trea-
cher-Collins ou Franceschetti-
Zwahlen-Klein): AD. Deslocamento
do canto externo das palpebras inferio-
res, tornando a fenda palpebral obliqua
com orientagdo anti-mongoldide e
coloboma de palpebra inferior.

Sindrome de Waademburg: AD.
Deslocamento do ponto lacrimal;
sinofris superciliar, isto ¢, fusdo dos
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supercilios; heterocromia de iris; e
fundo de olho hipopigmentado.
Sindrome de Goldennhar: Etio-
logia genética desconhecida. A altera-
¢do ocular varia de anoftalmia a assi-
metria da fenda palpebral. A presenga
de dermoide epibulbar no limbo
corneano ¢ achado caracteristico. Ge-
ralmente ¢é unilateral, porém em 25% ¢
bilateral. Provoca astigmatismo.

ALBINISMO OCULO-CUTANEO

Diminuigdo da pigmentagdo da iris,
retina, nistagmo, fotofobia, erros
refracionais e diminui¢do da acuidade
visual sdo achados freqiientes em va-
rios tipos de albinismo. Os padrdes de
heranca AD, AR e ligado ao X podem
estar relacionados.

MALFORMACOES OCULARES DE
ETIOLOGIA AMBIENTAL

TERATOGENOS

A formagdo do olho ocorre princi-
palmente da 4° a 8° semana de gesta-
¢do. Caso algum teratdgeno atue nesta
época, podera provocar graves anoma-
lias oculares congénitas isoladas, ou
associadas a malformagGes sistémicas
ou ainda seqiiéncias malformativas.
Radiagdo ionizante, poluentes, drogas,
organismos patogénicos e anormalida-
des metabolicas (ex.: diabetes) sdo al-
guns dos teratégenos mais freqiientes.
Como a completa maturagdo visual
ocorre por volta dos dois anos de ida-
de, fatores que atuem até esta época
ainda podem provocar alteracdes no
desenvolvimento normal da visdo.

Sindrome fetal pelo dlcool: Fenda
palpebral pequena, bordas palpebrais
vermelhas, pregas epicénticas, telecan-
to, ptose palpebral, microftalmia, disge-
nesias mesodérmicas do segmento an-
terior e erros refracionais, principal-
mente a alta miopia.

Sindrome fetal pela hidantoina:
Estrabismo, ptose palpebral, hiperte-
lorismo e pregas epicanticas.

INFECCOES CONGENITAS

As infecgbes congénitas, apesar de
preveniveis em grande parte por medi-
das de saude publica, continuam sendo
as maiores responsaveis pelas malfor-
magdes oculares no Brasil. As infec-
¢des congénitas, dentre elas toxoplas-
mose, rubéola, citomegalovirus, her-
pes e lues, causam severa disrupgdo da
formagdo das vias Opticas por encefa-
lite, meningite, aracnoidite, neurite
optica e coriorretinite, causando dimi-
nui¢do da visdo. Quando a lesdo na via
optica ocorre entre o quiasma optico e
o cortex cerebral, apesar do olho ser
normal, a crianga ndo enxerga.

A rubéola ¢ a principal causa de
catarata congénita em nosso meio.
Também pode causar microftalmo,
leucoma corneano, glaucoma congéni-
to e a retina pode apresentar um aspec-
to caracteristico de sal e pimenta. Este
aspecto fundoscépico moteado do
epitélio pigmentario da retina que se
parece com sal e pimenta ndo diminui
a acuidade visual. Acredita-se que a
progressdo desta alteragdo do epitélio
pigmentario da retina nos primeiros
anos de vida retina seja indicativo de
persisténcia do virus no epitélio
pigmentario.

A toxoplasmose congénita pode
apresentar alteracdes oculares isoladas
ou associadas a alteragGes sistémicas,
principalmente do SNC ( microcefalia,
calcificagOes intra-cranianas e convul-
sdes). A coriorretinite ¢ a lesdo mais
freqiiente e pode estar presente ao nas-
cimento ou se manifestar tardiamente.
As maculas dos dois olhos podem estar
acometidas e nestes casos a visdo esta-
ra muito comprometida.

A coriorretinite também pode ser
causada pela lues congénita. Nestes
casos o fundo de olho apresenta altera-
¢oes difusas com 4areas hiper e
hipopigmentadas, também chamadas
de fundo em sal e pimenta, porém com
padrdo mais grosseiro, formando pla-
cas. Iridociclite e ceratite intersticial
também sdo manifestagdes da lues
congénita.

393



REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

. GASS, J. D. M. - Stereoscopic atlas of macular
diseases. The C.V. Mosby Company, 3rd ed.,
1987.

2. JONES, K. L. - Smith’s Recognizable Patterns of

394

Malformagées oculares mais freqiientes

Human Malformation. W.B. Saunders Co. 4rd ed.
1988.

KAUFMAN, H. E. - The Cornea. Churchill
Livingstone, New York, 1988.

MCcKUSICK, V. A.- Mendelian Inheritance in
Man. Catalogs of Autossomal Recessive and X-
linked Phenotypes. Baltimore and London: Johns
Hopkins University Press, Seventh Edition, 1986.

NEWSOME, D. A. - Retinal Dystrophies and
Degenerations. Raven Press, New York, 1988.
TASMAN, W. AND JAEGER, E. - Duane’s
Clinical Ophthalmology. J. B. Lippincott
Company, Philadelphia, 1993.

WIGGS, JANEY L.- Molecular Genetics of

Ocular Disease. Wiley-Liss Inc., New York,

1994,

ARQ.BRAS.OFTAL. 58(5), OUTUBRO/1995





