RELATOS DE CASOS

Coloboma tipico associado a sindrome de clivagem de
camara anterior e microcornea - Descricdo de um caso

Typical coloboma associated with anterior chamber cleavage syndrome,
and microcornea - Description of one case
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Isaac Neustein® Os autores descrevem associacdo rara bilateral de coloboma da iris,
coréide, retina e cabeca do nervo Gptico, microcérnea e deficiéncia de
clivagem de camara anterior. Fazem também uma abordagem quanto a
embriologiae adificuldade deidentificar seacausadaquedacontinuae
insidiosa da visdo é devida ao proprio coloboma ou a outra doenca
associada, como o glaucoma. Os exames subsidiarios disponiveis como
campo visual, fundoscopia e tonometria, sdo de pouca confiabilidade
devido ao nistagmo e a baixa acuidade visual .
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Descritores: Coloboma; Anormalidades miltiplas; Camara anterior/anormalidades;
Glaucoma/complicagdes; Gonioscopia; Distrofias hereditarias da cérnea/genética

INTRODUCAO

O coloboma é uma malformagao congénita que pode atingir qualquer
regi&o ocular, hereditarianaformade defeito ocul ar isolado, geralmente de
carater autossdmico dominante com penetracéo incompl etaou defeito ocu-
lar associado amal formagdes sistémicasligadas avéarios gens*?, ou adqui-
rida pela acdo de drogas e/ou agentes infecciosos, provocada pelo fecha-
mento deficiente da fissura embrionédria®. O coloboma pode envolver um
ou os dois ol hos, apenas a cabega do nervo dptico ou se prolongar anterior-
mente paraaregiao infero-nasal, com ou sem comprometimento de iris®.

Assindromes de clivagem dacamaraanterior, como Axenfeld e Rieger,
também séo congénitas, ligadas a deplecéo do cromossomo 13 banda ql14,
ou adquiridas; e sdo expressdes clinicas das deficiéncias de clivagem da
camara anterior durante a embriogénese, podendo evoluir com glaucoma,
em aproxi madamente metade dos casos®4.
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Estadual de Sdo Paulo.
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Ao exame ocular a paciente apresentava acuidade visual
de 20/400 em ambos os olhos sem mel horacom corre¢éo, com
nistagmo pendular que pioravaafixagdo erefragdo -2,00 Desf
em OD (olho direito) e—5,00 Desf em OE (olho esquerdo).

A biomicroscopia apresentou auséncia dos folhetos irianos
nos 2/3 centrais as 6 horas, caracterizando colobomaincompleto
deirisem AO, sendo que apresentavaem OD oarificioinferiormen-
te a€ele, sobrando apenas pequenafaixadeiris entre o coloboma
deretinaeiris; didmetro corneano horizontal (branco-branco) de
8 mm, cristalino evidenciando aslamelas, sem opacidade e sem
alteraco daforma. A gonioscopia notou-se presenca de traves
espessas no angulo, entre airis e aface posterior dacérnea, com
linhade Scwal be proeminente (embriotoxon posterior) nos360°,
confirmadas ao exame de biomicroscopia ultra-sdnica de alta
frequiéncia(UBM) ondetambém se evidenciaram cistosde corpo
ciliar (Figural) e cAmaraanterior de profundidade diminuida
(1,33 mm). A tonometriadeaplanagio apresentouem OD 15eOE
16 mmHg, e em medidas posteriores niveis abaixo de 18 mmHg
AO. A oftalmoscopia indireta (Figura 2) e a ultra-sonografia
(Figura 3) constatou-se auséncia de tecido retiniano e coroideo
tipo coloboma que se estende inferiormente do nervo optico a
periferia, envolvendo mécula. M ediu-secomprimento axial deOD
22,98 mm e OE 25,49 mm (médiade 5 medidasem cadaolho), néo
caracterizando, portanto, microftal mo, mas com medidasduvido-
sasdevido a presencado coloboma posterior. A campimetriafoi
de baixaconfiabilidade devido ao nistagmo.

Optou-se pelo uso de betabloqueadores (Maleato de
timolol 0,5% 2 vezes/dia), conforme seradiscutido posterior-
mente.
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Figura 1 - Biomicroscopia ultra-sdénica (UBM): Corte longitudinal das 3 h,

mostra traves espessas em angulo de camara anterior (da face

posterior da cérnea a face anterior da iris) pequenos cistos de corpo
ciliar e iris atrofica
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Em acompanhamento ambulatorial ha 6 anos, onde todos
0s exames permanecem inalterados, foram prescritos 6cul os,
ndo obstantea AV ndo melhora, poisapacienterefere confor-
tovisual significativo.

DISCUSSAO

A paciente apresenta coloboma, microcérnea e alteragéo
no angul o dacamaraanterior, ndo sendo possivel caracterizar
como Sindrome de Axenfeld ou Rieger, ficando com diagndstico
generalizado de deficiéncia de clivagem de cdmara anterior
(anomalias de formacdo da cAmara anterior). Natentativade

Figura 2 - Retinografia: Mostra em regido das 6 h auséncia de tecido
retiniano e coroideano = coloboma

Figura 3 - Ultra-som: Corte axial vertical, mostrando alterag&o de curva-
tura de parede posterior = coloboma
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elucidar a hipétese etiol 6gica de rubéola congénita, ndo en-
contramos outras alteracdes como catarata, microftalmo, ou
mal formagdes sistémicas. Ndo hatambém indicadoresde here-
ditariedade.

Naliteratura encontraram-se, apenas, duas descricdes se-
mel hantes em seres humanos; ambas apresentavam coloboma
apenas de iris, sendo que uma delas apresentava também
outras multiplas malformacdes sistémicas e se relacionava
com a deplecdo do cromossomo 6p®&®. Em estudo genético
experimental do gem Pizx2, um dosratos apresentou, associa-
do a Sindrome de Rieger, colobomade nervo éptico e auséncia
de muscul os extra-ocul ares, sendo que o proprio autor descre-
ve estas alterages como inesperadas’”.

Natentativade explicar embriologicamentetal associacdo
entende-se que a fissura embriondria deveria se fechar da
parte central davesiculaépticaem direcéo anterior atéairise
posterior até o nervo optico. Naformagao do colobomanéao ha
fechamento, faltando o ectoderma superficial e, consequente-
mente, o epitélio pigmentar daretinando seformara. O meso-
derma penetraria na parte posterior da fissura originando a
corGide, e na parte anterior para formar o estroma iriano,
corneano e, com a separacdo, o angulo da camara anterior
(esses processos ocorrem entre a quarta e sexta semana
embrionaria). No coloboma, acoréidetambémirafaltar, pois,
aparentemente para a formacéo da coréide € preciso haver
contato do mesodermacom epitélio pigmentar®. Como expli-
cacdo paraasalteracdes de clivagem dacdmaraanterior, alguns
autores tém sugerido que o tecido resquicial no éngulo seria
deestruturas anteriores derivadas dacristaneural e aconteceria
tardiamente nagestagcao®.

Poderia, entao, anéo formagéo da cordide do meséngquima
posterior ter influenciado adeficiéncianaformagéo das estru-
turas do mesénquima anterior ou seriam apenas anomalias
coincidentes?

Quanto a clinica da paciente, o diagnéstico de glaucoma
ndo pdde ser confirmado, pois a papiloscopia ndo forneceu
base comparativa; atonometria estava dentro dos padrées e o
campo visual ndo foi confiavel, devido ao nistagmo, baixa
acuidade e alteragdes proprias do coloboma. Como existe alta
incidéncia de glaucoma em pacientes com Sindromes de
Axenfeld e Rieger?#+9 decidiu-se pelo tratamento com beta-
bloqueadores.

A associagado entre coloboma e alteracdes de clivagem de
camara anterior é raramente encontrada naliteratura®?. Sa-
bendo que os col obomas podem cursar com baixagradativada
acuidade visual, e que as alteracdes de clivagem podem levar
ao desenvolvimento de glaucoma, fica dificil identificar se a
causa da queda visual € por um desses fatores ou ambos.
Tendo sempre em mente que adiminui¢do davisao jacompro-
metida é muitas vezes mal diagnosticada, € preferivel o trata-
mento do glaucomacomo no caso descrito, mesmo sem certeza
diagnéstica, anegligenciar, e perder visdo.

ABSTRACT

The authors describe a rare association of bilateral typical
coloboma, microcornea and anterior chamber cleavage defi-
cience. They also discuss the embriology and the difficulties
toidentify if the continuous and insidious vision impairment
isdueto colobomaor to other associated disease, like glauco-
ma. Supplementary tests, such as visual field, ophthalmos-
copy, and tonometry are not reliable because of the presence
of nistagmus and low visual acuity.

Keywords: Coloboma; Abnormalitiesmultiple; Anterior chamber/
abnormalities; Glaucoma/complications; Gonioscopy; Corneal
dystrophies, hereditary/genetics
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