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Coloboma ocular: alterações oculares e sistêmicas
associadas

Objetivo: Avaliar e comparar com a literatura o perfil dos pacientes por-
tadores de colobomas oculares, bem como verificar a acuidade visual,
alterações oculares associadas e alterações sistêmicas apresentadas pe-
los mesmos. Métodos: Foram estudados retrospectivamente 18 pacientes
com diagnóstico de coloboma ocular matriculados no serviço de Visão
Subnormal do Hospital São Geraldo da Universidade Federal de Minas
Gerais (HSG - HCUFMG). Foram avaliados: sexo, idade, raça, história
familiar de anomalias oculares, história gestacional, tipo de coloboma,
localização, bilateralidade, presença de microftalmia ou anoftalmia, altera-
ções oculares concomitantes, e associação com doenças sistêmicas e
acuidade visual. Resultado: Dez (55,6%) pacientes eram do sexo feminino,
15 (83,3%) eram leucodérmicos. A idade variou de 4 a 57 anos, com média
de 9,5 anos. Apenas 3 (16,7%) apresentavam história familiar para coloboma.
Todos apresentavam história gestacional negativa para qualquer
intercorrência. Houve acometimento bilateral em 100% dos casos, com
microftalmia presente em 6 (33,3%) casos. O coloboma foi típico em 14
(77,8%) pacientes, sendo o coloboma mais comum o retinocoroidal ocor-
rendo em 16 (88,9%) pacientes. 50% dos pacientes apresentavam o
coloboma como achado isolado, e a outra metade associado a alguma
doença sistêmica. Em 14 (77,8%) pacientes foi encontrado algum tipo de
alteração ocular além do coloboma. Conclusão: O exame oftalmológico
completo é muito importante tanto no diagnóstico quanto no prognóstico
de pacientes com coloboma, visto que este pode estar associado a uma
baixa visual importante, além de poder estar relacionados a diferentes
anomalias ou síndromes.

RESUMO

Descritores: Coloboma; Baixa visão; Microftalmia.

INTRODUÇÃO

Anomalias do desenvolvimento do globo ocular podem ocorrer em
várias etapas da embriogênese. Coloboma ocular é uma destas malforma-
ções oculares relacionadas a um defeito na embriogênese(1).

Os colobomas podem acometer qualquer estrutura ocular, incluindo
pálpebra, córnea, íris, zônula e corpo ciliar, coróide, retina e nervo óptico.
As etiologias do coloboma são bastante variadas sendo a maioria de apare-
cimento isolado sem doença sistêmica associada.

Os colobomas podem ser típicos ou atípicos. Os colobomas típicos, mais
comuns, seriam aqueles de localização nasal inferior, causados por um defeito
no fechamento da fissura fetal(2). E os colobomas atípicos seriam todos aqueles
de localização diferente da nasal inferior, de causa ainda não esclarecida(3).
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Várias destas anomalias oculares podem cursar com visão
subnormal. O intuito deste trabalho é estabelecer uma correla-
ção entre os diferentes colobomas e a função visual apresen-
tada pelo paciente além de mostrar a importância de um diag-
nóstico precoce para um melhor prognóstico visual.

MÉTODOS

Este trabalho foi realizado no Serviço de Visão Subnormal
do Hospital São Geraldo da Universidade Federal de Minas
Gerais (HSG - UFMG). Foram analisados retrospectivamente
os prontuários de todos os pacientes com diagnóstico de co-
loboma ocular matriculados no Serviço de Visão Subnormal do
HSG entre janeiro de 1992 e dezembro de 2001, totalizando 18
pacientes.

Foi avaliado a idade, sexo, raça, história familiar de anomalias
oculares e história gestacional. Quanto ao exame oftalmológico
foi anotada a acuidade visual obtida pelos testes do Olhar Prefe-
rencial (Teller Acuity Cards), tabela LH (Lea Hyvärinen) para os
iletrados ou ETDRS (Early Treatment Diabetic Retinopathy
Study) para os letrados. Para classificação das perdas visuais,
considerou-se a Classificação de perdas visuais da Organização
Mundial de Saúde e Conselho Internacional de Oftalmologia
(CID-9-CM) que considera: Visão normal ou quase: AV de 20/12 a
20/60; Visão subnormal moderada: AV de 20/80 a 20/160; severa:
AV de 20/200 a 20/400 e visão subnormal profunda: AV de 20/500
a 20/1000; cegueira ou quase: AV de 20/1250 a ausência de
percepção de luz. Verificou-se as estruturas oculares envolvidas
no coloboma, sua lateralidade e localização, se típica ou atípica,
segundo as anotações da biomicroscopia e fundoscopia existen-

tes no prontuário. Registrou-se a presença de microftalmia ou
anoftalmia através de dados de ultra-sonografia. Pesquisou-se
alterações sistêmicas associadas e outras alterações oculares
concomitantes. Todos os dados foram anotados em um protoco-
lo específico e então avaliados.

RESULTADOS

Foram encontrados 18 pacientes (0,75%) com coloboma
ocular de um total de 1325 pacientes matriculados no Serviço
de Visão Subnormal no período de janeiro de 1992 a dezembro
de 2001. Destes, oito (44,4%) eram do sexo masculino, sendo
10 ( 55,6%) do sexo feminino. A idade variou de 4 a 57 anos,
com média de 9,5 anos. Quanto à cor, 15 (83,3%) eram leuco-
dérmicos, 2 (11,1%) feodérmicos e apenas um (5,6%) melano-
dérmico (Tabela 1).

Todos os pacientes apresentavam história gestacional ne-
gativa para qualquer intercorrência (infecções, inflamações,
irradiações) ou uso de medicações. A grande maioria dos
pacientes não apresentava nenhuma história familiar para co-
loboma ou qualquer outra patologia ocular, sendo que 3
(16,7%) pacientes eram irmãos. Não havia história de consan-
güinidade entre os pais dos 18 pacientes estudados.

A acuidade visual no olho direito variou de 0,014 (20/1400)
a 0,3 (20/60 ) com média de 0,1 (20/200). No olho esquerdo a
acuidade visual variou de ausência de percepção luminosa até
0,4 ( 20/50 ) com média também de 0,1 (20/200). A prescrição de
auxílios ópticos foi realizada em sete casos (38,9%), sendo que
a maioria dos pacientes (55,6%) necessitou apenas de orienta-
ção pessoal, familiar e/ou escolar.

Tabela 1. Características clínicas dos pacientes com coloboma ocular do Serviço de Visão Subnormal do Hospital São Geraldo - UFMG

Acuidade visual
Idade (anos) Sexo Raça OD OE Auxílio óptico

  1 9 M Leuco 20/64 20/80 -
  2 9 M Leuco 20/125 20/160 -
  3 9 M Leuco 20/100 SPL -
  4 36 F Leuco 20/800 20/500 TS
  5 57 F Leuco 20/200 20/200 LA
  6 6 F Leuco PL PL -
  7 10 F Leuco 20/100 PL LA
  8 25 F Melano Vultos 20/100 TS
  9 8 F Leuco 20/500 20/50 LA
10 10 F Leuco 20/64 20/800 -
11 20 M Leuco 20/400 20/200 LA
12 10 M Feo 20/640 20/50 LA
13 5 F Leuco <20/1600 20/470 -
14 4 F Leuco 20/470 20/310 -
15 6 M Leuco 20/310 <20/1600 -
16 10 M Leuco 20/130 20/470
17 6 F Feo <20/1600 20/940 -
18 10 M Leuco <20/1600 <20/1600 -
OD- olho direito; OE- olho esquerdo; Leuco - leucodérmico; Melano -  melanodérmico; Feo - feodérmico ; PL- percepção de luz; SPL- sem percepção luminosa;
LA- lentes asféricas; TS- telesistema para longe
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Dos 18 pacientes com coloboma, 7 pacientes (38,9%) faziam
uso de algum tipo de auxílio óptico, sendo que em 5 casos (27,7%)
os pacientes utilizavam óculos com lentes asféricas para cor-
reção óptica para perto, e em 2 casos (11,2%) telesistemas
monoculares para longe.

O acometimento foi bilateral em todos os pacientes estuda-
dos (100%), sendo que a microftalmia esteve presente em 6
(33,3%) e não houve caso de anoftalmia. O coloboma se apre-
sentava típico, nasal inferior, em 14 pacientes (77,8%) e atípico
em 4 (22,2%). Quanto à localização do coloboma 16 pacientes
(88,9%) apresentavam coloboma retinocoroidal, 14 (77,8%)
coloboma de nervo óptico, 10 (55,6%) coloboma de íris, 2 (11,1%)
coloboma de mácula e apenas 1 (5,6%) coloboma de zônula e
corpo ciliar ( Tabela 2).

Em relação à etiologia 9 (50,0%) pacientes não apresenta-
ram nenhuma causa definida ou doença associada, 6 (33,2%)
apresentavam diagnóstico de síndrome do olho de gato, 1
(5,6%) com síndrome neuroectodérmica de Zunich, 1 (5,6%)
com síndrome de CHARGE, e 1 (5,6%) com síndrome "morning
glory" (Tabela 3).

Em 8 pacientes (44,4%) foi observado algum tipo de aco-
metimento sistêmico. Entre as alterações sistêmicas foi encon-
trado acometimento do sistema nervoso central (SNC) em 4 (22,2%),
retardo de crescimento em 2 (11,8%), hipoacusia em 2 (11,8%),
fístula pré-auricular em 2 (11,8%), acometimento cardíaco em 1
(5,6%), fenda palatina em 1, acometimento cutâneo em 1, hér-
nia umbilical em 1, atresia de coanas em 1 e criptorquidismo em
1 único paciente.

A presença de coloboma também esteve associado a alte-
rações oculares concomitantes. Em 14 pacientes (77,8%) foi
encontrado algum tipo de alteração ocular além do coloboma.
Em 8 pacientes (44,4%) estava associado estrabismo, em 6
(33,3%) nistagmo, 4 (22,2%) catarata, 1 paciente (5,6%)
subluxação do cristalino e 1 paciente (5,6%) ceratocone.

DISCUSSÃO

No presente trabalho, foram estudados e avaliados 18 pa-
cientes com coloboma ocular de um total de 1325 pacientes,
representando 0,75% dos pacientes matriculados no serviço

de Visão Subnormal do HSG. Em 1988 Kara José et al, em
trabalho realizado em Campinas - SP, encontrou uma inci-
dência de 4,3% de pacientes com coloboma atendidos no
serviço de Visão Subnormal(4). Leal et al em 1995, em um
estudo realizado em Recife - PE, verificaram uma incidência de
0,63% de colobomas(5). No nosso mesmo Serviço em 1997,
Reis et al, encontram 0,5% de casos de coloboma ocular nos
primeiros 435 pacientes(6). Destes 18 pacientes, 10 (55,6%)
foram do sexo feminino. A literatura mostra uma prevalência
de coloboma entre adultos cegos de 0,6-1,9%,(26) e entre crian-
ças cegas a prevalência aumenta consideravelmente para 3,2-
11,2%(7-8).

Quanto à raça, a leucodérmica foi a mais acometida com 15
casos (83,3%). Não existe consenso na literatura a respeito de
sexo e raça com maior prevalência de colobomas, apresentan-
do variações de acordo com a população estudada(8). O colo-
boma ocular típico, localizado no quadrante nasal inferior, foi
o mais freqüente, ocorrendo em 77,8% dos olhos estudados,
sendo o atípico observado em apenas 22,2% dos casos, fato
concordante com a literatura(1).

Apesar do coloboma de íris poder se apresentar de forma
isolada, freqüentemente é possível observar associação com
outros colobomas. Dos 18 pacientes, 10 (55,6%) pacientes
apresentavam coloboma de íris sendo que neste grupo em
100% dos casos houve associação com coloboma em outras
regiões (zônula e corpo ciliar, retina, nervo óptico ) (9).

Embora os colobomas possam estar associados a várias
síndromes oculares(10-11) como síndrome de Goldenhar, sín-
drome de Rubinstein-Taybi, síndrome de Aicardi, síndrome de
Meckel, síndrome de CHARGE, e outras, além de poder estar
associado a anormalidades cromossômicas como trisomias,
síndrome de Turner, síndrome de Klinefelter, síndrome do olho
de gato, entre outras(10,12), no presente trabalho, em 9 pacien-
tes (50%) os colobomas apresentaram a etiologia idiopática
como a mais comum. A síndrome de olho de gato ocorreu em 6
casos (33,2%), síndrome de Zunich em 1 caso (5,6%), síndro-
me de CHARGE em 1 caso (5,6%) e síndrome de "morning
glory" em 1 caso (5,6%).

A história gestacional se mostrou negativa em todos os
pacientes. Em nenhum paciente foi possível identificar na
história um agente que pudesse ter contribuído para o apareci-
mento de coloboma e/ou microftalmia. Todos negaram uso de

Tabela 2. Estrutura ocular envolvida e presença de microftalmia em portadores de coloboma ocular no serviço de Visão Subnormal do HSG

Estrutura 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18
Córnea
Íris X X X X X X X X X X
Zônula X
C. Ciliar
Retina
Coróide X X X X X X X X X X X X X X X X
Retina X X X X X X X X X X X X X X X X
Nervo óptico X X X X X X X X X X X X X X
Pálpebra
Microftalmia X X X X X X
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drogas como talidomida, anticonvulsivantes (hidantoína, car-
bamazepina) durante a gestação, bem como negaram ocorrên-
cia de infecções embriopáticas como, citomegalovírus, Epstein-
Barr, herpes e varicella-zoster. A exposição à irradiação, deficiên-
cia de ácido fólico e vitamina A, bem como ingestão de álcool
durante a gestação foram negativas. Apesar de existirem inú-
meros relatos de anomalias oculares associados às situações
acima descritas como infecções virais(13-14) intoxicação alcoóli-
ca(15), uso de anticonvulsivantes, entre outras, a talidomida é a
única substância comprovadamente causadora de coloboma
em humanos(1,16).

A história familiar se mostrou positiva em apenas 3 casos,
onde os três pacientes eram irmãos e tinham como diagnóstico
a síndrome do olho de gato. Apesar disso, a história gestacio-
nal foi negativa com a mãe tendo passado a gravidez sem
nenhuma intercorrência e sem ter usado qualquer medicação.
Embora a síndrome seja caracterizada por anormalidade cro-
mossômica, geralmente um cromossoma extra, os pacientes
ainda estão em investigação, assim como os familiares para
melhor esclarecimento dos casos (17).

No estudo foi encontrado microftalmia em 6 pacientes e
nenhum caso de anoftalmia. A microftalmia é uma malformação
congênita na qual se observa uma redução do volume ocular
sempre em relação à faixa etária em estudo(18). Existe uma
relação entre microftalmia e coloboma, sendo o coloboma fre-
qüentemente associado a microftalmia, existindo uma relação
embriológica na qual as causas de coloboma podem também
ocasionar microftalmia(19).

Em relação à estrutura ocular envolvida o coloboma retino-
coroidal foi o mais comum ocorrendo em 16 pacientes ( 88,9%)
estudados, seguido do coloboma de nervo óptico (Figura 1)
com 14 (77,8%), coloboma de íris com 10 (55,6%), coloboma de
mácula com 2 (11,1%) e coloboma de corpo ciliar e zônula com
1 (5,6%). Somente um paciente apresentou acometimento de
apenas uma estrutura ocular, com coloboma de nervo óptico,
todos os outros apresentaram mais de uma estrutura ocular
envolvida. A incidência maior de colobomas do segmento
posterior no presente trabalho está relacionada à população
estudada, pacientes com visão subnormal, pois os colobomas
do segmento posterior se relacionam aos piores prognósticos
visuais(1). Um dos casos de coloboma de nervo óptico é a
síndrome de "morning glory" considerada por alguns autores
como um tipo de coloboma de nervo óptico atípico(1,20), sendo

por outros autores considerada uma doença diferente e não
um coloboma(21-22). Nesta anomalia de disco o mesmo se apre-
senta com aspecto grande, largo, com um proeminente anel
peripapilar pigmentado e vasos emergindo de forma radial
dando a aparência de uma flor de nome "morning glory".

Entre as complicações oculares relacionadas ao coloboma,
no presente estudo foi possível observar que o estrabismo foi
a complicação mais comum ocorrendo em 8 pacientes (44,4%),
seguido do nistagmo com 6 (33,3%) casos, catarata com 4
casos, ceratocone com um caso e subluxação do cristalino
também com um caso. Apesar do descolamento de retina ser
uma das complicações mais comuns, relacionada principal-
mente ao coloboma retinocoroidal, sendo relatado na literatu-
ra uma incidência de 4-40% dos casos(23-24), não foi verificado
neste levantamento retrospectivo. Não foi encontrado na lite-
ratura trabalhos com valores referentes à incidência de estra-
bismo, ambliopia e catarata em pacientes com coloboma, mas
apenas relatos de casos de pacientes com coloboma e as
referidas complicações(25-26). Mais uma vez estes achados es-
tão relacionados à baixa acuidade visual apresentada por es-
tes pacientes devido à alta incidência de colobomas acome-
tendo o segmento posterior, principalmente retina e nervo óptico.

Foram observadas alterações sistêmicas em 8 pacientes
(44,4%). Destes, 3 (16,7%) apresentavam síndrome do olho de
gato, 1 ( 5,6%) paciente com síndrome de CHARGE, 1 ( 5,6%)
com a síndrome neuroectodérmica de Zunich e nos outros 3
(16,7%) pacientes não foi possível estabelecer nenhum diag-
nóstico sindrômico.

O paciente com síndrome de CHARGE apresentava atresia
de coanas, hipoacusia, defeito cardíaco, implantação baixa
das orelhas e retardo de crescimento. A síndrome de CHARGE
deriva-se do seu próprio nome. Para se estabelecer o diagnos-

Figura 1 - Retinografia do olho direito. Observa-se coloboma de nervo
óptico

Tabela 3. Relação das etiologias oculares encontradas e o número
de pacientes  com coloboma ocular no serviço de Visão Subnormal

do HSG

Anomalia N º %
Síndrome do olho de gato 6 33,2
Síndrome de CHARGE 1 5,6
Síndrome neuroectodérmica de Zunich 1 5,6
Síndrome "morning glory" 1 5,6
Sem etiologia específica 9 50,0
Total 18 100,0
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tico de CHARGE é preciso que o paciente apresente pelo
menos 4 alterações determinadas pelas letras mnemônicas:
coloboma, defeito cardíaco (Heart defect), atresia de coana
(atresia of the choanae), retardo de crescimento, hipoplasia
genital (Genital hypoplasia), e anomalias na orelha e/ou audi-
ção (Ear anomalies)(27). A maioria dos casos de CHARGE são
esporádicos assim como o caso aqui presente. Acredita-se que
a síndrome ocorra após um insulto durante o segundo mês
gestacional(28-29).

O paciente com síndrome neuroectodérmica de Zunich
apresentava além do coloboma retinocoroideano, acometi-
mento no SNC com manifestações de epilepsia e retardo men-
tal. Associado ao acometimento no SNC o paciente ainda
apresentava acometimento cutâneo com ictiose vulgar e hi-
perceratose palmar. A síndrome neuroectodérmica de Zunich é
uma das várias desordens que se enquadram no grupo das
dermatoses ictiosiformes, e se caracterizam por apresentar
acometimento neuroectodermico com erupção ictiosiforme,
hipoacusia, retardo mental e epilepsia como as principais ma-
nifestações(30-32).

Nos pacientes com síndrome de olho de gato em dois
casos foi encontrado acometimento no SNC sendo que em 1
caso foi observado ausência de IV ventrículo e no outro
hipotrofia cerebral. Além disto foi encontrado fenda palatina
em um caso; criptorquidismo e fístula pré-auricular em outro.
Os pacientes com síndrome do olho de gato geralmente apre-
sentam desenvolvimento mental normal ou próximo ao nor-
mal(33). Podem ser observadas anormalidades cromossômicas ou
não. Microftalmia, estrabismo, ânus imperfurado, fístula pré-
auricular, anomalias renais e cardíacas podem ocorrer (17).

A acuidade visual variou nos pacientes desde ausência de
percepção luminosa até 0,4 (20/50) com média de 0,1 (20/200).
Pode-se notar, portanto, que os valores de acuidade visual
variaram de uma visão próxima ao normal até cegueira total,
com uma média de pacientes apresentando baixa visão severa.
A prescrição de auxílios ópticos especiais depende de fatores
como acuidade visual, idade do paciente, necessidades defini-
das, bem como, a capacidade de resposta ao auxílio, fatores
estes, que justificaram o número de auxílios prescritos.

Os colobomas podem apresentar um acometimento visual
bastante variado, desde casos com visão normal até a ceguei-
ra total dependendo da extensão e localização dos mesmos. É
fundamental que as crianças com coloboma e suspeita de
baixa visão sejam avaliadas por oftalmologistas com especiali-
zação em baixa visão para que possa ser feito o diagnóstico e
orientações apropriados para que, então, o paciente possa
receber toda informação, treinamento e prescrição de magnifi-
cação que se fizer necessário.

CONCLUSÃO

A avaliação de pacientes com coloboma deve ser realizada
muito cuidadosamente. Todas os pacientes devem ser meticu-
losamente examinados, mesmo crianças que são pouco coope-

rativas, com intuito de se procurar diferentes localizações para
os colobomas. O exame refracional é essencial e de grande valor
visto o risco de ambliopia e anisometropia que pode ocorrer
nestes pacientes. Oftalmoscopia direta e indireta deve ser
realizada sempre para descartar a presença de colobomas co-
riorretinianos e/ou de nervo óptico. Exames complementares
como tomografia de crânio devem ser realizados quando existe
suspeita de acometimento no SNC.

O coloboma ocular assim como a microftalmia são malfor-
mações congênitas comuns que podem estar associadas ou
não. Na maior parte dos casos se apresenta como uma altera-
ção ocular isolada, podendo em algumas situações estar asso-
ciada a outras anomalias ou síndromes. Colobomas associa-
dos a outras anormalidades sistêmicas devem ser submetidos
a estudo cromossômico da família para complementação diag-
nóstica, prognóstica e para aconselhamento genético.
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ABSTRACT

Purpose: To verify and compare with the literature the profile
of patients with ocular coloboma, and also to verify visual
acuity, ocular and systemic abnormalities. Methods: Retros-
pective analysis of 18 patients with a definite diagnosis of
ocular coloboma at the Low Vision Department of the São
Geraldo Eye Hospital of the Federal University of Minas Ge-
rais. Patients underwent a complete ophthalmologic evalua-
tion: sex, age, race, family history, prenatal and birth history,
complete or incomplete coloboma, location, microphthalmos
or anophthalmos, other ocular and systemic abnormalities, and
visual acuity. Results: 10 (55.6%) patients were women. The
age was from 4 to 57, and the mean was 9.5 years. Only three
(16.7%) patients had a family history of coloboma. All patients
had negative prenatal and birth history. The coloboma was
bilateral in 100% of the patients, and associated with microph-
thalmos in 6 (33.3%) cases. The coloboma was considered
typical in 14 (77.8%) patients, with retinochoroidal coloboma
being the most frequent, 16 (88.9%) patients. 50% of the pa-
tients had coloboma as an isolated ocular anomaly, while the
other 50% presented association with systemic anomalies. In
14 (77.8%) patients  other ocular abnormalities were found.
Conclusion: The complete ophthalmologic examination is
extremely important for both the diagnosis and prognosis of
the patients with coloboma, since the coloboma may be asso-
ciated with important low visual and also systemic anomalies
and syndromes.

Keywords: Coloboma; Vision, low; Microphthalmos
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