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Resumo

Este artigo relata o caso de uma crianca do sexo feminino, de nove anos de idade, com
histéria de proptose e baixa acuidade visual progressiva. Ao exame oftalmolégico
apresentava: acuidade visual com a melhor corregdo 20/20 em olho direito e percepgao
de luz a esquerda; biomicroscopia sem alterag¢des nos dois olhos; com hipofuncéo dos
musculos reto superior esquerdo e obliquo inferior esquerdo; exotropia e hipotropia
esquerda; fundoscopia a direita normal e edema de papila a esquerda. A Tomografia
Computadorizada, apresentou tumor hiperdenso, fusiforme, em trajeto do nervo dptico,
sugestivo de gliose do nervo dptico.Ao exame fisico constataram-se manchas “café-
com-leite” em regido tordcica e axilar e sardas axilares, preenchendo critérios para
Neurofibromatose do tipo I (doenga de Von Recklinghausen).
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INTRODUCAO

Neurofibromatose do tipo I (NF1), também

denominada Neurofibromatose maultipla,

Molluscum fibrosum ou doencga cutinea de
Von Recklinghausen, foi descrita por Frederick Daniel
Von Recklinghausen em 1882 . Faz parte de um grupo
de enfermidades denominadas de sindromes
neurocutaneas ou facomatoses.

Este disttirbio pode tanto ocorrer esporadicamen-
te, como de forma hereditdria, sendo o dltimo tipo mais
comum. A transmissdo é autossdmica dominante com
50% de novas mutagdes com expressdo altamente vari-
dvel e penetrancia quase completa “”. Tais pacientes
tém uma anormalidade no 16cus 17q11.2. E um gene
complexo, codificado por uma proteina chamada
neurofibrina, que provocaria uma inativacdo do proto-
oncogene p2lras, implicando em numerosos tumores no
homem ©.

Estima-se que acometa 100.000 pessoas nos Esta-
dos Unidos, sendo considerado o distirbio genético mais
freqiientemente encontrado no atendimento primario a
satde ?.

Quando a doenca se expressa de maneira leve,
pode passar despercebida, aspectos clinicos frustros de-
vem ser buscados com cuidado ®. E provével que todo
pediatra tenha um caso em sua clinica, porém na maio-
ria das vezes, nio diagnosticada .

A apresentacéo clinica € varidvel, podendo ser
encontrados: neurofibromas plexiformes, neurinomas dos
troncos nervosos, maculas café com leite, manchas
lentiginosas, neurofibromas cutaneos, sardas axilares e
em regido inguinal, além de outras alteragdes
melanodérmicas, displasias dsseas e alteracdes oculares
como: neuroma plexiforme de palpebra superior, nédu-
los irianos de Lisch, hamartomas, glaucoma congénito,
neurofibromas de nervos conjuntivais, glioma do nervo
6ptico e do quiasma 6ptico .

Gliomas 6pticos sdo achados freqiientes em paci-
entes portadores de neurofibromatose “. Entre estes
gliomas, o astrocitoma é o mais encontrado . A associa-
¢do de neurofibromatose e gliomas das vias 6pticas ge-
ralmente ocorre em criangas jovens, sendo incomum o
crescimento do tumor e o aparecimento de sintomas apos
os 10 anos de idade"”. Em alguns casos de
neurofibromatose, os astrocitomas se apresentam em
multiplos focos *”.

O glioma de nervo 6ptico faz diagnéstico diferen-
cial com as patologias: pseudotumor inflamatério, miosite
pos-infecciosa"?, rabdomiossarcoma entre outros tumo-
res orbitdrios.

Os gliomas multiplos podem se localizar tanto em
regido supratentorial como infratentorial“"*”. Bilaniuk *
descreveu casos de neurofibromatose com gliomas multi-
plos nas vias 6pticas e tronco encefélico. Essas lesdes multi-
plas podem sugerir metdstases nos exames de
neuroimagem. Infiltragdes difusas do encéfalo também sdo
descritas. Tém sido denominadas de gliomas multicéntricos,
sendo a histologia diferente nos varios focos .

Relato de Caso

T.R.G.,9 anos, negra, natural de Aragatuba (SP),
compareceu ao servico de Oftalmologia do Hospital de
Base/Faculdade de Medicina de Sdo José do Rio Preto
(SP) no dia 19/01/2006, com quadro de exotropia,
proptose e baixa acuidade visual a esquerda, com tempo
de evolugdo de aproximadamente 6 meses.

Negou cirurgias oculares, trauma, uso de medica-
¢des ou colirios. Estava em acompanhamento por Ptirfase
Rubra.

Apresentava-se ao exame oftalmoldgico,
acuidade visual (AV) sem corregao 20/25 no olho direi-
to (OD) e percepcdo de luz em olho esquerdo (OE).
Com refragio estética (+1,5 OD e plano OE) a AV al-
cancou 20/20 no OD e ndo apresentou melhorano OE.

Ao exame biomicroscépico apresentava em am-
bos os olhos: olhos calmos, cérneas transparentes, que
ndo coravam com fluoresceina, cristalinos transparen-
tes, iris sem alteracdes, pupilas centradas e
fotorreagentes.

A pressdo intra-ocular era de 12mmHgem OD e
08mmHg em OE, apresentando digitopressdo normal
nos dois olhos.

Asrotagdes estavam preservadas em olho direito
e apresentava hipofuncido do musculo reto superior a
esquerda (-1) e hipofun¢do do misculo obliquo inferior
esquerdo (-1).

Ao exame de “cover-test” apresentava hipotropia
OE e exotropia concomitante, sendo a exoftalmometria
de 15 milimetros neste olho.

A aximetria medida pelo biometro de Humphrey
(San Diego, CA, USA) era de 22,87 mm em olho direito
€ 22,13 mm em olho esquerdo.

Ao fundo de olho apresentava em olho direito:
papila résea, macula sem alteragdes, escavagio 0,1, pe-
riferia sem alteragdes. Em olho esquerdo apresentava:
edema de papila, macula sem alteragdes, periferia sem
alteracoes.

Foram solicitados os seguintes exames comple-
mentares: tomografia computadorizada (TC) de 6rbita,
ultrassonografia OE, hemograma, coagulograma, velo-
cidade de hemosedimentac¢do (VHS), proteina Creativa
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Figuras 1 e 2 - Aspecto de massa hiperdensa, fusiforme, em trajeto de nervo dptico

(PCR) e Mucoproteinas.

A paciente retornou no dia 31/01/2006 ao ambu-
latério, mantendo o quadro clinico inicial, trazendo os
exames solicitados.

O hemograma, o coagulograma, mucoproteinas,
VHS e a PCR apresentavam valores dentro dos limites
danormalidade.

A TC orbitdria evidenciou massa hiperdensa,
fusiforme a esquerda, que acompanha trajeto do nervo
optico (Figuras 1 e 2). A musculatura extrinseca estava
aparentemente sem infiltracoes.

Ao exame fisico, constatou-se “manchas café-
com-leite” em regido cervical e tordcica e multiplas
méculas (sardas) axilares.

A paciente foi entdo encaminhada ao servigo de
Genética do Ambulatério do Hospital de Base - STRP
para avaliacdo e correlagdo dos achados clinico-radio-
16gicos encontrados.

E posteriormente encaminhada ao servigo de
neuroftalmologia do HC/ FMUSP em Ribeirdo Preto,
onde foi submetida a excisdo cirtirgica, com craniotomia
fronto-pterional com abertura de teto orbitdrio para
ressec¢do da lesdo. Evoluiu sem intercorréncias, com
amaurose, oftalmoparesia e ptose a esquerda.

DiscussAo

A paciente tem critérios clinicos para o diagnos-
tico de NF1 segundo o National Institutes of Health
(NIH)""; apresentou pelo menos trés critérios cardinais:
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manchas café-com-leite, sardas (efélides) axilares e le-
sdo compativel na TC com glioma do nervo 6ptico. Nao
foram encontrados, porém, neurofibromas, displasia 6s-
sea esfendide, alteragdes palpebrais e ndédulos de Lisch,
que também sdo comumente encontrados na NF1"”.

O exame de TC pode identificar a lesdo no nervo
optico, podendo ser descartados outros diagndsticos pro-
postos.

Singhal et al. apresentou em seu trabalho 36 paci-
entes com glioma de nervo 6ptico "*. O glioma esteve
associado a NF1 em 50% dos casos, com discreto predo-
minio em mulheres (52,9%), com distirbio visual como
sintoma inicial de apresentagdo em 88% dos casos; di-
agnostico realizado por TC em 60% dos casos e trata-
mento cirtdrgico em 50 % dos casos. Dados que foram
compativeis com este relato.

A idade até no maximo 10 anos para a apresen-
tacdo dos sintomas e de diagnéstico da doenca também
estdo em concordancia com dados da literatura ",

Especificamente para o glioma, as possiveis con-
dutas poderdo ser: expectante, excisdo cirtirgica com
manuten¢do do bulbo ocular, radioterapia e
quimioterapia ”.

Muitos pacientes com glioma presente exclusiva-
mente no trato 6ptico ainda podem preservar a AV razo-
avel por alguns anos, sendo nestes casos considerado o
tratamento conservador, com acompanhamento clinico
e exames de neuroimagem a cada 6-12 meses .

E necessdrio diferenciar os tipos de
neurofibromatose ( tipo I e tipo IT). A neurofibromatose
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do tipo II, também de heranca autossémica dominan-
te ¢ menos comum que a neurofibromatose do tipo I e
afeta um em cada 40.000 individuos . A alteracdo
genética estd no cromossomo 22q12. As principais ma-
nifestagdes sdo neurinomas bilaterais no nervo acus-
tico e tumores do sistema nervoso central. Os neuromas
acusticos bilaterais se apresentam no final da adoles-
céncia e inicio da vida adulta, cursando com perda
auditiva e alteracdes vestibulares. A maioria dos
neuromas actsticos sdo schwanomas que se desenvol-
vem a partir no nervo vestibular. Em pacientes jovens
o crescimento do tumor € invariavelmente rapido®.
Existem alguns achados oftalmolégicos tais como ca-
tarata (achado comum) e alguns incomuns como
oftalmoplegia, hamartomas combinados do epitélio
pigmentar da retina e membranas epirretinianas. A
paciente em questdo ndo apresentou os achados des-
critos acima, contribuindo para diferenciacido entre
as duas entidades nosoldgicas.

A excisdo do tumor geralmente é realizada
quando hé perda da visdo, proptose severa ou quando
hé extensdo do tumor para o quiasma 6ptico. Além da
tomografia computadorizada, foi solicitado ressonan-
cia nuclear magnética de cranio com injecio de con-
traste para melhor indicacéo e estadiamento da doen-
¢a. Os achados foram: lesdo expansiva na por¢ao intra-
orbitdria do nervo 6ptico a esquerda, caracterizada
por hipersinal na ponderagéo T2 e hipointensa T1, com
intenso realce ap6s infusdo do meio paramagnético. A
lesdo determina compressao sobre a margem superi-
or do globo ocular a esquerda. Imagem de hipersinal
na ponderacdo T2 localizada na regido de nticleos da
base a esquerda (globo palido), medindo aproxima-
damente 1 cm.

Optou-se pela excisdo cirdrgica do tumor haja
vista que existia baixa acuidade visual no olho aco-
metido, sinais de edema de papila 6ptica e atrofia além
de acometimento da regido de nicleos da base (glo-
bo pélido).

Outro tipo de tratamento € a radioterapia, que pa-
rece retardar a progressao da doenga, porém a radiotera-
pia pode apresentar complicagdes como: alteracdo
neuroenddcrinas, deficits cognitivos e vasculopatia cere-
bral oclusiva, radionecrose cerebral, leucoencefalopatia
e malignizacdes secundarias "*”.

A quimioterapia comprovadamente atrasa o uso
de radioterapia, mas sem controle em longo prazo .

A paciente apresentou alguns dados de bom prog-
néstico como nervo 6ptico, referentes a NF1, cujos tumo-
res tendem a ser menos agressivos € com menor inci-

déncia de extensdo para hipotdlamo .

Porém, por apresentar proptose e perda importan-
te da acuidade visual, foi optado pela excisédo cirdrgica do
tumor. Ela deverd ser acompanhada continuadamente
para descartar qualquer chance de recorréncia do tumor,
ja que a taxa de recorréncia ap6s a excisdo é de 0,5%,
valor que dobra em pacientes com NF1?. Foi Orientado
avaliagdo pés-cirdrgica multidisciplinar com
oncopediatras, geneticistas e psic6logos.

ABSTRACT

This article reports a case of a female child, nine-years
old, with a history of proptosis and progressive decrease
of visual acuity. At ophthalmologic exam presented: best
corrected visual acuity 20/20 on the right eye and light
perception on the left eye; biomicroscopic exam was nor-
mal, weakness of left superior rectus and left inferior
oblique muscle, exotropia and hypotropia to the left. At
indirect ophthalmoscopy exam, fundus was normal on
the right eye and had left optic disc with edema.
computerized tomography showed a hiperdense tumor,
fusiform shape in the optic pathway, suggesting optic nerve
glioma. At physical exam, it was verified “ café-au-lait”
spots in the thorax and armpits and axillary freckles in
the region, filling criteriato neurofibromatosis type [
( Von Recklinghausen’s disease).

Keywords: Optic nerve glioma; Neurofibromatosis
1/diagnosis; Visual acuity; Case reports [Publication type]
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