RELATOS CURTOS

Sindrome de Opitz - relato de caso

Opitz syndrome - a case report
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Harley E. A. Bicas ® RESUMO

Objetivo: Descrigdo de quadro clinico de crianga com sindrome de
Opitz, estrabismo e outros disturbios oculomotores.

Relato de casoPaciente de 3 anos com hipospadia peno-escrotal
escroto bifido, anus anteriorizado, micrognatia, palato alto, fronte
ampla, raiz nasal baixa, hipertelorismo e epicanto, implantacéo baixa
de orelhas, clinodactilia, espinha bifida e retardo do desenvolvimento
neuromotor, interpretadas como manifestacées da sindrome de Opitz
(OMIM *145410). Apresentava uma ET alternante com fixagéo
cruzada (sindrome de Ciancia), associada a manifesta¢gdes da sindrome
de Duane bilateral e desvio vertical (E/D), possivelmente devido
uma dissociacao motora entre 0 RSD e musculos palpebrais do Ol
A crianca faleceu apos cirurgia para reconstrucdo anorretal.

Discussao:Apesar de comprometimentos oculares, ndo ha publi
cacoes referentes a sindrome de Opitz em periddicos oftalmolégicas.
As com meng0Bes sobre estrabismo ndo sdo acompanhadas por relatos
mais pormenorizados da motilidade ocular. O caso apresentavi
dissociacdes oculomotoras importantes, mas seus esclarecimentos
nao foram possiveis pelo falecimento prematuro da crianca.
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INTRODUCAO

A sindrome de Opitz (OMIM *145410)ou, ainda, sindrome de
Hipertelorismo-Hipospadia, ou sindrome de Opitz-Frias, ou sindrome 6cu-
lo-genito-laringeal de Opitz foi inicialmente descrita em 1969 por Opitz e
colaboradore® Primeiramente ela foi subdividida em duas outras distin-
tas, a sindrome G, assim designada por ter sido descrita em uma familia
cujo nome tinha por inicial a letra G e que possuia quatro irméos acometi-
dos?; e a sindrome BBB, descrita em trés familias diferentes, todas com
nomes iniciados pela letra B, que possuiam oito homens acométidos
Posteriormente, chegou-se a conclusédo que as sindromes G e BBB faziam
parte da mesma condic&§ mas ainda ha autores que a subdividem em
duas entidades diferente$ Ainda ndo se conhece sua forma de transmisséo
genética, mas a heranca deve ser autossdmica dominante ou ligada ao X.
Recentemente, estudos genéticos moleculares tém demonstrado que ela

Trabalho realizado no Hospital das Clinicas da Facul- representa uma desordem heterogénea localizada no cromossomo 22 na
dade de Medicina de Ribeirdo Preto da USP. ¢ o 11.210 X e 1902

@ Médica assistente junto ao Setor de Estrabismo e regiao q & € no cromo_ssomo na reglao_ pzz=

o grt?ptica dTO_ HIOSpi[t)al das CIl’nicas;jdaofitl\/llRP-I ) Caracteriza-se por defeitos no plano mediano do corpo, sobretudo no

rofessor Titular, Departamento de almologia e . . z . . . .

Otorrinolaringologia da FMRP. e_sque]etp cra~n|ofaC|aI e no tubérculo genital. Seus principais elementos (_Jle
Endereco para correspondénciaDepartamento de dlagnostu_:o_ sdo a presenca de telecan_to ede hlpo_spadla no sexo masculino;
Oftalmologia, HCFMRP. Ribeiréo Preto (SP) Brasil. e, no feminino, de telecanto e acometimento de hipospadia em parentes do

CEP 14048-900. .
sexo masculing®.
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Sobre as ocorréncias relativas das anomalias comuns a Ao teste de cobertura, confirma-se esotropia alternante e
sindrome, ha diferentes publicacdes, algumas referindo-adgsvio vertical E/D; boa fixacdo com cada olho, mas preferén-
outras ndo. Por exemplo, Buy%eao descrever a sindrome cia pelo esquerdo. Na fixagédo com esse olho (OE), em frente,
BBB, adianta: telecanto (ou aparente hipertelorismo) e hipogsseudoblefaroptose D (figura 2c); uma pseudoblefaroptose E
padia em 97% dos casos; assimetria cranial (plagiocefalia) etambém ocorre na fixagéo com o OD, mas & menor (figura 2d).
47%; retardo mental em 43%; estrabismo em 37%; criptorDesvio horizontal (ET) avaliado pelo método de Krimsky (pe-
quidia em 30%; cardiopatia congénita em 25%; fenda labial &s dificuldades de medida com o teste de cobertura) em torno
palatina em 23%; anomalias do trato urinario em 19% e anu@e 5. O desvio vertical E/D foi estimado em torno de 15°.
imperfurado em 5%. Mas também s&o ainda referidas as mani- A0 exame das rotacdes oculares, limitacdo bilateral de
festacdes de rimas palpebrais obliquas, pregas epicantic@ducdo absoluta (olhos ndo passavam da linha média). OD
ponte nasal plana e larga com narinas antevertidas, frénulo &mbém com limitacdo de elevacao (figura 2a). Assim, o desvio
lingua curto, rotacso posterior das orelhas, micrognatia, escrof@rizontal mantinha-se aproximadamente simétrico em latero-
bifido, hérnias, sulcos na ponta do nariz, labio superior finoversoes, mas o vertical aumentava no olhar para cima. Fecha-
avula bifida, lingua fendida, anomalias dentarias, agenesia dg€nto da rima palpebral na adugéo do OD (figura 2c) e do OE
hipoplasia de corpo caloso, hipoplasia do vermis cerebelakfigura 2d) e na supra (figura 2a) e infradugéo do OD.
atrofia cortical, macro cisterna magna, grande “cavum septum Na refratometria sob cicloplegia, OD = +0,5 D esf e OE =
pellucidum”, fendas laringotraqueais, malformagdes na larin+1,5 D esf. A biomicroscopia, exame sem anormalidades. A
ge, fistulas traqueoesofagicas, epiglote hipoplasica, carina alt@ft2lmoscopia: polos posteriores sem alteragoes. .
hipoplasia pulmonar, estenose duodenal, diastase de retos e NO €xame clinico geral foram detectadas: hipospadia
hipotonia® O estrabismo é apenas citado em algumas publicd2€n0-escrotal, anus anteriorizado e escroto bifido (figura 3),
cBes 8. Sua prevaléncia é indeterminada. Para a sindrom®@icrognatia, palato alto, fronte ampla, raiz nasal baixa, im-

BBB, ha acometimento de 37 homens para cada 31 mulhere@antagéo baixa de orelhas (figura 1a), clinodactilia bilateral

conforme os casos ja relatadobldo foram encontrados dados
sobre prevaléncia em diferentes racas.

RELATO DE CASO

MAC, 3 anos, masculino, procedente de Itapolis, SP, co
histéria de esotropia (ET) e olho direito (OD) mais fechado
desde o nascimento. Nos antecedentes pessoais, diagnést
de polidramnio no sétimo més de gestagdo. Nos antecedent
familiares, nada digno de nota.

Ao exame ocular externo, rima palpebral direita menor, co
distancia do centro da pupila a margem palpebral superior igu
a 2 mm a direita e 4 mm a esquerda. Posicéo viciosa de cabs
(figura 1a) e fixag&o cruzada (figura 1b e c). Uso de musculatu
frontal para aumentar a rima palpebral D. Esotropia com fixa
¢éo cruzada. Hipertelorismo. Epicanto (figura 1).

A
=Tag

Fig. 2 - a. Limitagcdo de elevacéo OD e fechamento da rima palpebral em

supraversao. b. Infraversao. c. Aducédo do OD, com fechamento da rima

Fig. 1 - a: Posicéo viciosa de cabega. b. Fixacdo cruzada, FOE. c. palpebral e limitacdo de abducdo do OE. d. Aducdo do OE, com
Fixacéo cruzada, FOD. fechamento da rima palpebral e limitacdo de abducéo do OD.
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laterais e, pois, restricdo de movimentos oculares no sentido
oposto aos da acao deles, explicando a enoftalmia as tentati-
vas de aducéo e a consequente diminuicdo da rima palpebral
nessas circunstancias. Alias, essa etiopatogenia da sindrome
de Duane (fibrose dos retos laterfligya a que prevalecia até
a comprovacéo da disfungéo inervacional dos retos laterais,
demonstrada por eletromiografi#s

O desvio vertical E/D poderia ser devido a uma paresia do
musculo reto superior D (hipotropia do OD na fixagdo com o
OE); ou a uma paresia do musculo reto inferior E (hipertropia
do OE na fixacdo com o OD). O fechamento palpebral, ou
pseudoblefaroptose assimétrica, maior a direita, pode, alias, ser
explicado pelo desvio vertical (hipotropia D) associado. A
primeira hipétese talvez fosse mais provavel, pois é compativel
com uma possivel inervagdo anémala dos musculos retos verti-
cais do OD e dissociacdes de suas acdes com as dos musculos
para movimentos das palpebras, visto observar-se diminuicdo
da rima palpebral desse olho as tentativas de sua elevagdo ou
abaixamento. Infelizmente, apds o primeiro exame da movi-
mentacdo ocular no qual a baixa colaboracéo da crianca néo
permitiu maiores avangos na elucidacéo diagnéstica, deu-se o
falecimento dela, ficando inconclusas as hipéteses levantadas.

)

Fig. 3 - Hipospédia peno-escrotal, anus anteriorizado e escroto bifido.

SUMMARY

discreta de quinto dedo das méos, espinha bifida em colurf2bjetive: Description of a clinical case of a child presenting
toracica e retardo de desenvolvimento neuromotor. Opitz syndrome, strabismus and other oculomotor disturbances.
Foi indicada e realizada cirurgia de anorretoplastia. A opeCase reportA 3-year-old child, with penoscrotal hypos-
ragéo teve bom resultado, mas no terceiro dia pds-operatérige@dia, bifid scrotum, micrognathy, high palate, proeminent
crianca apresentou nauseas, seguidas de crise de tosse séwghead, low nasal bridge, hypertelorism, epicanthus, low-
“desvio ocular’, cianose e parada respiratoria. Foram feitaset ears, clinodactyly, bifid spine, delayed motor develop-
manobras de ressuscitacdo cardio-respiratéria, inefetivas. Went and anteriorly placed anus as manifestations of the
causa da morte néo ficou definida nem mesmo pela necrépsi@pitz syndrome (OMIM *145410). He presented also an
alternating esotropia with crossed fixation (Ciancia's
— syndrome), associated with manifestations of a bilateral
DISCUSSAO Duane’s syndrome and a vertical deviation (L/R), possibly
~ . . due to dissociated actions between the RSR and the
N&o foram encontrados relatos da sindrome de Opitz no Brasl| . : .
. o Ppalpebral muscles of the right eye. The child died after a
e, apesar do acometimento ocular, também n&o aparecem publica- .
» o : S urgery for an anorectal reconstruction.
¢cbes dela em periddicos de Oftalmologia. As publicacbes sobEE
t

sindrome de Opitz, mencionando estrabismo, ndo descrevem Iscussion: Although prese_ntmg ocular r_nanlfestanons_,

tras informacdes sobre a motilidade ocular dos portadores. €re are no papers re_ferr!ng to the Opitz _syndrome_ in
O fenétipo descrito (sindrome de Opitz OMIM *145410) ophthalmologlcal publlcatlons_. Those which mentl_o_n

tem heranca autossdmica dominante, mapeia para o cromos§g-aPismus have no proper descriptions of the ocular motility

mo 22q11.2, mas ainda ndo tem gene identifiéatio conditions. The present case showed important oculomotor
Na presente descricdo, as alteracdes da motilidade oculdissociations, but their causes could not be clarified, due to

externa nao foram acompanhadas por outras anomalias ocuf§e premature death of the child.

res. Os achados de ET alternante com fixacdo cruzada e

limitagc&o bilateral de abdugdo sdo comuns em criancas colkeywords: Opitz syndrome; Strabismus.

Sindrome de Ciancig; ja o fechamento da rima palpebral as

tentativas de aducéo (no caso, tanto do OD como do OE) sé&o - .

caracteristicas da sindrome de Du#ndo tipo | de Hubet®. REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

Mas ndo se _pode descartar a pOSSIbI|Idade de uma paraI|S| . NCBI — National Center for Biotechnology Information. OMIM-Online

completa e bilateral dos nervos motores oculares externos (V Mendelian Inheritance in Man. Disponivel em <http://www.ncbi.nlm.nih.gov/

par cranial), com perda da elasticidade dos musculos retos omim>
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