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RESUMO

Objetivo: Avaliar e comparar com aliteratura o perfil dos pacientes por-
tadores de colobomas oculares, bem como verificar a acuidade visual,
alteracOes oculares associadas e alteraces sistémicas apresentadas pe-
los mesmos. Métodos: Foram estudadosretrospectivamente 18 pacientes
com diagndstico de coloboma ocular matriculados no servigo de Visdo
Subnormal do Hospital S&o Geraldo da Universidade Federal de Minas
Gerais (HSG - HCUFMG). Foram avaliados: sexo, idade, raca, histéria
familiar de anomalias oculares, histéria gestacional, tipo de coloboma,
localizacao, bilateralidade, presencademicroftalmiaou anoftalmia, altera-
¢Oes oculares concomitantes, e associacdo com doencas sistémicas e
acuidadevisual. Resultado: Dez (55,6%) pacienteseram do sexofeminino,
15(83,3%) eramleucodérmicos. A idadevarioude4 a57 anos, commédia
de9,5anos. Apenas3(16,7%) apresentavam histériafamiliar paracoloboma.
Todos apresentavam histéria gestacional negativa para qualquer
intercorréncia. Houve acometimento bilateral em 100% dos casos, com
microftal mia presente em 6 (33,3%) casos. O colobomafoi tipico em 14
(77,8%) pacientes, sendo o colobomamai scomum 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
doencasistémica. Em 14 (77,8%) pacientesfoi encontrado algumtipo de
alteracdo ocular além do coloboma. Conclusio: O exame oftalmol 6gico
completo émuito importante tanto no diagndstico quanto no prognostico
de pacientes com coloboma, visto que este pode estar associado a uma
baixa visual importante, além de poder estar relacionados a diferentes
anomaliasousindromes.

Descritores: Coloboma; Baixa visdo; Microftalmia.

INTRODUCAO

Anomalias do desenvolvimento do globo ocular podem ocorrer em
varias etapas da embriogénese. Coloboma ocular € uma destas malforma-
¢des oculares relacionadas a um defeito na embriogénese®.

Os colobomas podem acometer qualquer estrutura ocular, incluindo
palpebra, cérnea, iris, zbnulae corpo ciliar, cordide, retina e nervo optico.
Asetiologias do coloboma sdo bastante variadas sendo amaioriade apare-
cimento isolado sem doenca sistémica associada.

Os colobomas podem ser tipicos ou atipicos. Os colobomas tipicos, mais
comuns, seriam aquel esdelocalizagdo nasal inferior, causados por um defeito
no fechamento dafissurafetal®. E os colobomas atipi cos seriam todos aquel es
delocalizacdo diferentedanasal inferior, de causaaindanao esclarecida®.
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V arias destas anomalias ocul ares podem cursar com visdo
subnormal. O intuito destetrabal ho é estabel ecer umacorrela-
¢do entre os diferentes colobomas e a fungéo visual apresen-
tada pel o paciente além de mostrar aimportanciade um diag-
nastico precoce para um melhor progndstico visual.

tes no prontudrio. Registrou-se a presenca de microftalmia ou
anoftalmia através de dados de ultra-sonografia. Pesquisou-se
ateracOes sistémicas associadas e outras ateragdes oculares
concomitantes. Todos os dados foram anotados em um protoco-
lo especifico e entdo avaliados.

METODOS

RESULTADOS

Estetrabalhofoi realizado no Servico de Visdo Subnormal
do Hospital Sdo Geraldo da Universidade Federal de Minas
Gerais (HSG - UFMG). Foram analisados retrospectivamente
os prontuarios de todos os pacientes com diagnostico de co-
lobomaocular matriculados no Servico de Visdo Subnormal do
HSG entrejaneiro de 1992 e dezembro de 2001, totalizando 18
pacientes.

Foi avaliado aidade, sexo, raga, histériafamiliar deanomalias
oculares e histdria gestacional. Quanto ao exame oftalmol 6gico
foi anotadaaacuidade visual obtida pelostestes do Olhar Prefe-
rencial (Teller Acuity Cards), tabelalH (LeaHyvérinen) paraos
iletrados ou ETDRS (Early Treatment Diabetic Retinopathy
Study) para os letrados. Para classificago das perdas visuais,
considerou-se a Classificago de perdas visuais da Organizacdo
Mundial de Salde e Conselho Internacional de Oftalmologia
(CID-9-CM) que considera: VisGonormal ouquase: AV de20/12a
20/60; Visdo subnormal moderada: AV de 20/80a20/160; severa:
AV de20/200 a20/400 e visdo subnorma profunda: AV de 20/500
a 20/1000; cegueira ou quase: AV de 20/1250 a auséncia de
percepcdo deluz. Verificou-se as estruturas ocul ares envolvidas
no coloboma, sualateralidade elocalizaco, setipicaou atipica,
segundo as anotagdes da biomicroscopia e fundoscopia exi sten-

Foram encontrados 18 pacientes (0,75%) com coloboma
ocular de um total de 1325 pacientes matriculados no Servico
deVisao Subnormal no periodo dejaneiro de 1992 adezembro
de 2001. Destes, oito (44,4%) eram do sexo masculino, sendo
10 ( 55,6%) do sexo feminino. A idade variou de 4 a57 anos,
com médiade 9,5 anos. Quanto acor, 15 (83,3%) eram leuco-
dérmicos, 2 (11,1%) feodérmicos e apenas um (5,6%) melano-
dérmico (Tabelal).

Todos os paci entes apresentavam histdria gestacional ne-
gativa para qual quer intercorréncia (infecgdes, inflamacdes,
irradiacfes) ou uso de medicagBes. A grande maioria dos
pacientes ndo apresentava nenhumahistériafamiliar paraco-
loboma ou qualquer outra patologia ocular, sendo que 3
(16,7%) pacientes eram irm&os. Nao haviahistoriade consan-
guinidade entre os pais dos 18 pacientes estudados.

A acuidadevisual no olho direito variou de 0,014 (20/1400)
a0,3(20/60) com médiade 0,1 (20/200). No olho esquerdo a
acuidade visual variou de auséncia de percepcdo luminosaaté
0,4 (20/50) com médiatambém de 0,1 (20/200). A prescricéo de
auxilios opticosfoi realizadaem sete casos (38,9%), sendo que
amaioriados pacientes (55,6%) necessitou apenas de orienta-
¢ao pessoal, familiar e/ou escolar.

Tabela 1. Caracteristicas clinicas dos pacientes com coloboma ocular do Servigo de Visdo Subnormal do Hospital Sdo Geraldo - UFMG
Acuidade visual
Idade (anos) Sexo Raca oD OE Auxilio 6ptico
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 B Melano Vultos 20/100 TS
9 8 F Leuco 20/500 20/50 LA
10 10 E 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 B 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- percepcéo de luz; SPL- sem percepgao 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 auxilio Optico, sendo queem 5 casos (27,7%)
0s pacientes utilizavam 6cul os com lentes asféricas para cor-
recéo optica para perto, e em 2 casos (11,2%) telesistemas
monocularesparalonge.

O acometimento foi bilateral em todos os pacientes estuda-
dos (100%), sendo que a microftalmia esteve presente em 6
(33,3%) e ndo houve caso de anoftalmia. O coloboma se apre-
sentavatipico, nasal inferior, em 14 pacientes (77,8%) eatipico
em 4 (22,2%). Quanto alocalizacdo do coloboma 16 pacientes
(88,9%) apresentavam coloboma retinocoroidal, 14 (77,8%)
colobomadenervo éptico, 10 (55,6%) colobomadeiris, 2 (11,1%)
colobomade mécula e apenas 1 (5,6%) colobomade zénulae
corpociliar (Tabela2).

Emrelacdo aetiologia9 (50,0%) pacientes ndo apresenta-
ram nenhuma causa definida ou doenga associada, 6 (33,2%)
apresentavam diagndéstico de sindrome do olho de gato, 1
(5,6%) com sindrome neuroectodérmicade Zunich, 1 (5,6%)
com sindromede CHARGE, e 1 (5,6%) com sindrome"morning
glory" (Tabela3).

Em 8 pacientes (44,4%) foi observado algum tipo de aco-
metimento sistémico. Entre as alteracdes sistémicasfoi encon-
trado acometimentodo sistemanervoso centra (SNC) em4(22,2%),
retardo de crescimento em 2 (11,8%), hipoacusiaem 2 (11,8%),
fistulapré-auricular em 2 (11,8%), acometimento cardiacoem 1
(5,6%), fenda palatinaem 1, acometimento cutaneo em 1, hér-
niaumbilical em 1, atresiade coanasem 1 e criptorquidismo em
1 (nico paciente.

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

DISCUSSAO

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 servico
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de Visdo Subnormal do HSG. Em 1988 Kara José et al, em
trabalho realizado em Campinas - SP, encontrou uma inci-
déncia de 4,3% de pacientes com coloboma atendidos no
servico de Visdo Subnorma®. Leal et al em 1995, em um
estudo realizado em Recife - PE, verificaram umaincidénciade
0,63% de colobomas®. No nosso mesmo Servico em 1997,
Reis et al, encontram 0,5% de casos de coloboma ocular nos
primeiros 435 pacientes®. Destes 18 pacientes, 10 (55,6%)
foram do sexo feminino. A literaturamostrauma prevaléncia
de coloboma entre adultos cegos de 0,6-1,9%,? e entre crian-
¢ascegas apreval énciaaumenta consideravel mente para 3,2-
11,2%(9,

Quanto araca, aleucodérmicafoi amaisacometidacom 15
casos (83,3%). N&o existe consenso naliteraturaarespeito de
Sexo e ragacom maior preval énciade colobomas, apresentan-
do variac6es de acordo com a populacdo estudada®. O colo-
bomaocular tipico, localizado no quadrante nasal inferior, foi
o mais frequente, ocorrendo em 77,8% dos olhos estudados,
sendo o atipico observado em apenas 22,2% dos casos, fato
concordante com aliteratura®.

Apesar do coloboma de iris poder se apresentar de forma
isolada, freqlientemente é possivel observar associagdo com
outros colobomas. Dos 18 pacientes, 10 (55,6%) pacientes
apresentavam coloboma de iris sendo que neste grupo em
100% dos casos houve associagdo com coloboma em outras
regides (zonulae corpociliar, retina, nervo éptico ) ©.

Embora os colobomas possam estar associados a varias
sindromes oculares®®*» como sindrome de Goldenhar, sin-
drome de Rubinstein-Taybi, sindrome de Aicardi, sindromede
Meckel, sindrome de CHARGE, e outras, além de poder estar
associado a anormalidades cromossdmicas como trisomias,
sindrome de Turner, sindrome de Klinefelter, sindrome doolho
de gato, entre outras®®*?, no presente trabalho, em 9 pacien-
tes (50%) os colobomas apresentaram a etiologia idiopética
como amaiscomum. A sindrome de olho de gato ocorreu em 6
casos (33,2%), sindrome de Zunich em 1 caso (5,6%), sindro-
me de CHARGE em 1 caso (5,6%) e sindrome de "morning
glory" em 1 caso (5,6%).

A histéria gestacional se mostrou negativa em todos os
pacientes. Em nenhum paciente foi possivel identificar na
hi stériaum agente que pudesse ter contribuido para o apareci-
mento de colobomae/ou microftalmia. Todos negaram uso de

Estrutura 1 2 3 4 5 6 7 8
Coérnea

iris X X X X X
Zbénula X
C. Ciliar

Retina

Coroide X X X X X X X X
Retina X X X X X X X X
Nervo optico X X X X X X
Palpebra

Microftalmia X X

Tabela 2. Estrutura ocular envolvida e presenga de microftalmia em portadores de coloboma ocular no servigo de Visdo Subnormal do HSG

9 10 11 12 13 14 15 16 17 18
X X X X X
X X X X X X X X
X X X X X X X X
X X X X X X X X
X X X X
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Tabela 3. Relagdo das etiologias oculares encontradas e o nimero
de pacientes com coloboma ocular no servico de Visdo Subnormal

do HSG
Anomalia N ° %
Sindrome do olho de gato 6 33,2
Sindrome de CHARGE 1 5,6
Sindrome neuroectodérmica de Zunich 1 5,6
Sindrome "morning glory" 1 5,6
Sem etiologia especifica 9 50,0
Total 18 100,0

drogas como talidomida, anticonvulsivantes (hidantoina, car-
bamazepina) durante agestacéo, bem como negaram ocorrén-
ciadeinfecgdes embriopdticas como, citomegal ovirus, Epstein-
Barr, herpesevaricdlla-zoster. A exposicao airradiacao, deficién-
ciadeacido fdlico evitaminaA, bem como ingestéo de al cool
durante a gestacao foram negativas. Apesar de existirem ind-
meros relatos de anomalias oculares associados as situacfes
acimadescritas como infecgdes virai s**¥ intoxicagéo al cooli-
ca®®, uso de anticonvulsivantes, entreoutras, atalidomidaéa
Unica substancia comprovadamente causadora de coloboma
em humanos®9,

A histériafamiliar se mostrou positivaem apenas 3 casos,
onde ostrés pacientes eram irmé&os e tinham como diagndstico
asindrome do olho de gato. Apesar disso, a historiagestacio-
nal foi negativa com a mée tendo passado a gravidez sem
nenhumaintercorrénciae sem ter usado qual quer medicacéo.
Emboraa sindrome seja caracterizada por anormalidade cro-
mossOmica, geralmente um cromossoma extra, 0s pacientes
ainda estdo em investigagdo, assim como os familiares para
melhor esclarecimento dos casos®*”.

No estudo foi encontrado microftalmia em 6 pacientes e
nenhum caso deanoftalmia. A microftalmiaéumamalformagdo
congénita na qual se observa uma reducéo do volume ocular
sempre em relacdo a faixa etaria em estudo™®. Existe uma
relacdo entre microftal miae coloboma, sendo o colobomafre-
guentemente associado amicroftalmia, existindo umarelacéo
embriol6gica na qual as causas de coloboma podem também
ocasionar microftalmia®®.

Em relacdo aestruturaocular envolvidao colobomaretino-
coroidal foi o maiscomum ocorrendo em 16 pacientes ( 88,9%)
estudados, seguido do coloboma de nervo Optico (Figura 1)
com 14 (77,8%), colobomadeiriscom 10 (55,6%), colobomade
maculacom 2 (11,1%) e colobomade corpo ciliar e zdnulacom
1 (5,6%). Somente um paci ente apresentou acometimento de
apenas uma estrutura ocular, com coloboma de nervo optico,
todos 0s outros apresentaram mais de uma estrutura ocular
envolvida. A incidéncia maior de colobomas do segmento
posterior no presente trabalho esta relacionada a populacdo
estudada, pacientes com visdo subnormal, pois os colobomas
do segmento posterior se relacionam aos piores prognaésticos
visuais®. Um dos casos de coloboma de nervo éptico € a
sindrome de "morning glory" considerada por alguns autores
como um tipo de coloboma de nervo éptico atipico®??, sendo
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Figura 1 - Retinografia do olho direito. Observa-se coloboma de nervo
6ptico

por outros autores considerada uma doenca diferente e ndo
um coloboma®-?2, Nesta anomalia de disco 0 mesmo se apre-
senta com aspecto grande, largo, com um proeminente anel
peripapilar pigmentado e vasos emergindo de forma radial
dando aaparénciade umaflor denome"morning glory".

Entre as complicagfes ocul ares rel acionadas ao coloboma,
no presente estudo foi possivel observar que o estrabismo foi
acomplicacdo maiscomum ocorrendo em 8 pacientes (44,4%),
seguido do nistagmo com 6 (33,3%) casos, catarata com 4
casos, ceratocone com um caso e subluxagéo do cristalino
também com um caso. Apesar do descolamento de retina ser
uma das complicacfes mais comuns, relacionada principal -
mente ao colobomaretinocoroidal, sendo relatado naliteratu-
raumaincidéncia de 4-40% dos casos'®24, ndo foi verificado
neste levantamento retrospectivo. N&o foi encontrado nalite-
raturatrabalhos com valores referentes aincidénciade estra-
bismo, ambliopiae catarata em pacientes com coloboma, mas
apenas relatos de casos de pacientes com coloboma e as
referidas complicagBes®29. Mais uma vez estes achados es-
t8o relacionados a baixa acuidade visual apresentada por es-
tes pacientes devido a alta incidéncia de colobomas acome-
tendo o segmento posterior, principalmenteretinae nervo éptico.

Foram observadas alteracdes sistémicas em 8 pacientes
(44,4%). Destes, 3 (16,7%) apresentavam sindromedo olho de
gato, 1 ( 5,6%) paciente com sindrome de CHARGE, 1 ( 5,6%)
com a sindrome neuroectodérmica de Zunich e nos outros 3
(16,7%) pacientes ndo foi possivel estabelecer nenhum diag-
nasti co sindrémico.

O paciente com sindrome de CHARGE apresentavaatresia
de coanas, hipoacusia, defeito cardiaco, implantacéo baixa
dasorelhas eretardo de crescimento. A sindromede CHARGE
deriva-se do seu proprio nome. Para se estabel ecer o diagnos-
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tico de CHARGE é preciso que 0 paciente apresente pelo
menos 4 alteracBes determinadas pelas letras mnemonicas:
coloboma, defeito cardiaco (Heart defect), atresia de coana
(atresia of the choanae), retardo de crescimento, hipoplasia
genital (Genital hypoplasia), eanomalias naorelhae/ou audi-
¢do (Ear anomalies)®@). A maioriados casos de CHARGE sao
esporadicos assim como 0 caso aqui presente. Acredita-se que
a sindrome ocorra ap6s um insulto durante o segundo més
gestacional %29,

O paciente com sindrome neuroectodérmica de Zunich
apresentava além do coloboma retinocoroideano, acometi-
mento no SNC com manifestacdes de epilepsiaeretardo men-
tal. Associado ao acometimento no SNC o0 paciente ainda
apresentava acometimento cuténeo com ictiose vulgar e hi-
perceratose palmar. A sindrome neuroectodérmicadeZunich é
uma das vdrias desordens que se enquadram no grupo das
dermatoses ictiosiformes, e se caracterizam por apresentar
acometimento neuroectodermico com erupcao ictiosiforme,
hipoacusia, retardo mental e epilepsiacomo asprincipais ma-
nifestagbest®-32,

Nos pacientes com sindrome de olho de gato em dois
casos foi encontrado acometimento no SNC sendo que em 1
caso foi observado auséncia de 1V ventriculo e no outro
hipotrofia cerebral. Além disto foi encontrado fenda palatina
em um caso; criptorquidismo efistulapré-auricular em outro.
Os pacientes com sindrome do olho de gato geralmente apre-
sentam desenvolvimento mental normal ou préximo ao nor-
mal ®. Podem ser observadas anormalidades cromossdmicasou
ndo. Microftalmia, estrabismo, anusimperfurado, fistulapré-
auricular, anomaliasrenais e cardiacas podem ocorrer 49,

A acuidade visual variou nos pacientes desde auséncia de
percepcao luminosaaté 0,4 (20/50) com médiade 0,1 (20/200).
Pode-se notar, portanto, que os valores de acuidade visual
variaram de umavisdo préximaao normal até cegueiratotal,
com umamédiade pacientes apresentando baixavisdo severa.
A prescricao de auxilios Opticos especiais depende de fatores
como acuidade visual, idade do paciente, necessidades defini-
das, bem como, a capacidade de resposta ao auxilio, fatores
estes, quejustificaram o nimero de auxilios prescritos.

Os colobomas podem apresentar um acometi mento visual
bastante variado, desde casos com visdo normal até a ceguei-
ratotal dependendo da extens3o e localizagso dos mesmos. E
fundamental que as criancas com coloboma e suspeita de
baixavisdo sejam avaliadas por oftalmol ogistas com especiali-
zacdo em baixa visdo para que possa ser feito o diagnéstico e
orientagbes apropriados para que, entdo, 0 paciente possa
receber todainformag&o, treinamento e prescric¢do de magnifi-
cacdo que se fizer necessario.

CONCLUSAO

A avaliagdo de pacientes com colobomadeve ser realizada
muito cuidadosamente. Todas os pacientes devem ser meticu-
|osamente examinados, mesmo criangas que Sao pouco coope-
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rativas, comintuito de seprocurar diferenteslocalizagdes para
oscolobomas. O examerefracional éessencial edegrandevalor
visto o risco de ambliopia e anisometropia que pode ocorrer
nestes pacientes. Oftalmoscopia direta e indireta deve ser
realizada sempre para descartar a presenca de colobomas co-
riorretinianos e/ou de nervo Optico. Exames complementares
como tomografiade crénio devem ser realizados quando existe
suspeita de acometimento no SNC.

O colobomaocular assim como amicroftalmiasdo malfor-
magbes congénitas comuns que podem estar associadas ou
ndo. Namaior parte dos casos se apresenta como uma altera-
¢do ocular isolada, podendo em algumas situacfes estar asso-
ciada a outras anomalias ou sindromes. Colobomas associa-
dos a outras anormalidades sistémicas devem ser submetidos
aestudo cromossdmico dafamiliaparacomplementacao diag-
nastica, prognostica e para aconselhamento genético.
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ABSTRACT

Purpose: Toverify and comparewith theliteraturethe 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 S&o
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 incompl ete coloboma, location, microphthal mos
or anophthal mos, other ocular and systemic abnormalities, and
visual acuity. Results: 10 (55.6%) patients were women. The
agewasfrom 4 to 57, and the mean was 9.5 years. Only three
(16.7%) patientshad afamily 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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