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Ocular alterations in a pediatric patient with Dandy-Walker malformations: case report
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INTRODUÇÃO

O relato clássico, feito por Dandy & Blackfan em 1914*, revelou casos
em autópsias com hidrocefalia severa supratentorial, dilatação cística do
quarto ventrículo, vermis pequeno, afastamento dos hemisférios cerebela-
res, ausência do teto do quarto ventrículo, espessamento e opacificação da
pia-aracnóide das cisternas da base do crânio e dilatação do aqueduto(1).

A síndrome de Dandy-Walker (SDW) é uma síndrome não familiar,
caracterizada por dilatação cística do quarto ventrículo e por aplasia ou
hipotrofia parcial ou total do vermis cerebelar. Geralmente apresenta atresia
dos forames de Lushka e Magendie. Em três quartos dos casos ocorrem
outras malformações cerebrais como agenesia do corpo caloso, heterop-
sias, lissencefalia, estenose do aqueduto de Sylvius(2-3). Gardner et al**
propuseram que a SDW, juntamente com outras síndromes (Arnold-Chiari,
cisto aracnóide de cerebelo e siringomielia), seriam manifestações de uma
mesma doença(1).

Alguns estudos mostram uma incidência de aproximadamente 70% de
relação entre a SDW e anomalias sistêmicas(1).

Pouco se sabe sobre malformações congênitas das estruturas da fossa
posterior, suas alterações genéticas foram mapeadas para o cromossomo
3q(4-5), mas o gene ao certo não localizado, porém sabe-se que a base do
processo de desenvolvimento das estruturas da fossa posterior é a natureza
para as malformações cerebelares humanas(5). Sabe-se também que as es-
truturas cerebelares se desenvolvem precocemente no período embrionário
até os primeiros anos pós-natais, este acontecimento deixaria o cerebelo
vulnerável a um largo espectro de desordens do seu desenvolvimento(6). A

Alterações oculares em paciente pediátrico portador de
malformações de Dandy-Walker: relato de caso

Descreveremos um caso raro de malformações da síndrome de Dandy-
Walker e suas alterações oculares. Trata-se de criança do sexo feminino,
com idade de 1 ano e 9 meses, que apresentava alterações no sistema
nervoso central (síndrome de Dandy-Walker), associado à baixa acui-
dade visual, megalocórnea (diâmetro de 13 mm no olho direito e 13,5 mm
no olho esquerdo), escavação de 0,7 em ambos os olhos (AO) e palidez
temporal de papila óptica de AO, pressão intra-ocular de 16 mmHg no
olho direito e 14 mmHg no olho esquerdo e diâmetro antero-posterior de
20,55 mm em ambos os olhos.

RESUMO

RELATOS DE CASOS

* Dandy & Blackfan apud(1)

**Gardner et al. apud(1)
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patogenia desta síndrome é controvertida, porém a teoria mais
aceita é a de que a folha do desenvolvimento dos forames de
Lushka e Magendie, durante o quarto mês de vida fetal, leva ao
abaulamento cístico do quarto ventrículo. Novas teorias propu-
seram que a SDW decorreria de uma falha no desenvolvimento
no teto do rombencéfalo, tendo este como causa um efeito
teratogênico(1). Alguns trabalhos sugerem que o uso de war-
farin em longo prazo seria responsável pelo desenvolvimento
da SDW em 1-2% dos fetos expostos(7). O que vem reforçar
ainda mais esta teoria é que um estudo realizado por Hart et al.,
mostrou que não há relação entre grau de hidrocefalia e o
tamanho do cisto da fossa posterior, atenuação do vermis ou
permeabilidade do quarto ventrículo e em alguns casos a
hidrocefalia estava ausente(1). A SDW é uma entidade hete-
rogênica de hipoplasia de vermis cerebelar, sendo recentemente
identificado um gene associado à ligação com X-HPRT(8), tam-
bém relacionado com doença de gânglios da base.

Clinicamente pode haver moderado atraso do desenvolvi-
mento psicomotor, microcefalia, hipotonia, mas a sintomatolo-
gia predominante se refere à hidrocefalia, geralmente nos dois
primeiros anos de vida, esta porém, pode ser ignorada, apare-
cendo tardiamente (primeira ou segunda década de vida)(2-9).
A hidrocefalia se dá pela obstrução dos forames de Lushka
e Mangedie(1). Algumas alterações oculares (Tabela) são des-
critas na SDW, como: coloboma corioretiniano(10), nistag-
mo(11-13). Pode haver retardo mental (50%), espasticidade (ao
invés de hipotonia), convulsões, vômitos, tudo dependendo
do grau da malformação cerebelar(3). Em pacientes com vermis
com duas fissuras e conformações praticamente normais, as
funções cerebrais são também praticamente normais sem as-
sociações com outras malformações. Já em pacientes com
severas malformações do cerebelo, vermis com apenas uma ou
nenhuma fissura, é comum o retardo mental severo e outras
malformações do sistema nervoso central, como agenesia de
corpo caloso. Divide-se, assim, a SDW em dois grandes gru-
pos conforme as malformações anteriores para a determinação
do prognóstico intelectual(12-13). São relatados na literatura
casos de coexistência de grandes hemangiomas cutâneos
faciais com a SDW(14).

Outras síndromes onde coexistem malformações cerebrais
e oculares são relatadas como síndrome de Neuhauser
(MMMM - Megalocornea, macrocephaly, mental and motor
retardation), onde são encontrados atrofia cortical, aumento
do quarto ventrículo, hipoplasia do corpo caloso. Tudo isto
considerado uma variante da SDW, juntamente com megalo-
córnea(15). Há também a síndrome de Warburg que, além de
malformações cerebrais como o cisto de Dandy-Walker, apre-
senta microftalmo e megalocórnea(16). Esta última também

pode ser autossômica dominante ou ligada ao X, bem como
associada à síndrome de Marfan. Existem relatos sobre a rela-
ção de malformações da fossa posterior com nistagmo, sendo
estas chamadas de síndrome cerebelo-oculorenal(11). Outros,
sobre síndrome do músculo-olho-cérebro de Santavoure que,
além de hidrocefalia, hipotonia, fraqueza, aumento de CPK, há
também alta miopia e glaucoma congênito(17). Há também o
relato da chamada síndrome PHACE (Posterior fossa malfor-
mations, hemangioma, arterial anomalies, coarctation of the
aorta and other cardiac defects, and eye abnormalities)(10). Em
um estudo entre pacientes com síndrome de Turner, um de
seus 23 casos estava presente SDW(18).

Para o diagnóstico há necessidade da ressonância magnética
com imagens de boa qualidade da vista axial do vermis cerebelar
e imagens em T

2
(12). Os achados neuroradiológicos são caracte-

rísticos, como a dilatação cística do quarto ventrículo e
as alterações no vermis cerebelar(2), além de outras já citadas.

A SDW deve sempre ser acompanhada pelo pediatra, neu-
rocirurgião e um fisioterapeuta. Em caso de convulsões, de-
vem ser usados anticonvulsivantes. Nos casos de hipotonia
ou espasticidade, a conduta cabe ao fisioterapeuta(3). O trata-
mento da hidrocefalia sempre será cirúrgico, através de uma
derivação ventrículo-peritoneal(2). Esta poderá ser feita por
neuroendoscopia, comunicando o cisto do quarto ventrículo
com o sistema ventricular, e este com o peritônio(3,19).

RELATO DE CASO

BSF, 1 ano e 9 meses, sexo feminino, foi referida ao Serviço
de Oftalmologia da Clínica de Olhos Roberto Von Hertwig com
história de “síndrome de Dandy-Walker” para avaliação oftal-
mológica (Figura).

Antecedentes pessoais: Mãe relata o não uso de drogas
durante a gestação. Não existindo consangüinidade entre os
pais. Criança com ressonância magnética compatível com sín-

Tabela. Alterações oftalmológicas na síndrome de Dandy-Walker

• Coloboma corioretiniano;
• Nistagmo;
• Megalocórnea;
• Microftalmo.

Figura - Megalocórnea e microcefalia
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drome de Dandy-Walker, com volumosa coleção na fossa
posterior e com ampla comunicação com o quarto ventrículo,
associada com sinais de hipoplasia dos hemisférios cerebela-
res, do vermis e do tronco cerebelar. Cariótipo não realizado.
Mãe relata que a criança tem microcefalia, segundo o pediatra;
também apresenta história de nistagmo.

Exame oftalmológico: Criança fixa luz, mas não segue luz
nem objetos pequenos. Ortofórica e ortotrópica e ausência de
nistagmo. Na biomicroscopia, apresenta megalocórnea, com
córnea de 13 mm no olho direito e 13,5 mm no olho esquerdo. A
refração estática sob cicloplegia do olho direito é +5,00
dioptrias esféricas (DE) e -3,50 dioptrias cilíndricas (DC) a 180º
e do olho esquerdo é +5,00DE e -4,00DC a 180º. Fundoscopia
com escavação de 0,7 no disco óptico de AO e palidez tem-
poral dos discos em AO, sendo escavação maior que a palidez.
Pressão intra-ocular, sem sedação, de 16 mmHg no olho direito
e 14 mmHg no olho esquerdo. Ecobiometria demonstrando
diâmetro antero-posterior do olho de 20,55 mm em ambos os
olhos. Sem fotofobia, lacrimejamento ou estrias de Haab (ou
outra alteração da córnea).

Foram então prescritas lentes para correção da visão com
+1,50DE≈ -1,50DC a 180º no olho direito e +1,50DE≈ -2,00DC a
180º e encaminhada para estimulação visual.

DISCUSSÃO

O fato de a paciente ter escavação de 0,7 no disco óptico
de AO com palidez temporal em AO, aliada à existência de
megalocórnea, pode sugerir glaucoma congênito.

Porém a paciente é hipermétrope, com diâmetro antero-
posterior normal para a idade, pressão intra-ocular, sem seda-
ção, não aumentada, sem fotofobia, lacrimejamento ou estrias
de Haab (ou outra alteração da córnea), não sugerindo o
diagnóstico de glaucoma congênito.

Existem trabalhos que citam a existência de megalocórnea
com malformações neurológicas e variantes da SDW(15-16).

A hipótese diagnóstica mais provável é que, por se tratar
de uma síndrome com malformações neurológicas(2-3), esta
seja a origem do comprometimento do disco óptico.

Foram prescritas lentes corretoras para que a criança pu-
desse ser visualmente estimulada, evitando ambliopia.

Outras alterações comuns na síndrome de Dandy-Walker,
como coloboma corioretiniano(10) e nistagmo(3,11), não foram
encontradas no momento.

Foi dada orientação aos pais para nova avaliação em dois
meses.

ABSTRACT

We describe a rare case of Dandy-Walker syndrome malforma-
tion and its ocular alterations. A female child, aged 1 year and

9 month, with central nervous system alterations (Dandy-
Walker syndrome), associated with low visual acuity, mega-
locornea (13 mm diameter in right eye and 13.5 mm in the left),
fundoscopy with 0.7 optic papilla excavation in both eyes (BE)
and temporal paleness in BE, intraocular pressure of 16 mmHg
in the right eye and 14 mmHg in the left and anteroposterior
diameter of 20.55 mm in both eyes.

Keywords: Dandy-Walker syndrome; Glaucoma/congenital;
Nervous system malformation; Eye manifestations; Case
reports [publication type]
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