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Resumo

A sindrome de Pierre Robin (PRS) consiste em uma triade de anomalias caracterizada por micrognatia, glossoptose e fissura de palato,
comumente associada com outras sindromes e ocasionalmente com alteragdes oculares. Na Sindrome de Duane (DRS), ha uma falha
na inervagdo do reto lateral pelo VI nervo, com inervagdo andmala do reto lateral por fibras do III nervo. Ainda que a PRS ja tenha
sido associada com mais de 50 outras sindromes, ndo existe na literatura relato de casos de associagdo com a DRS familiar. Dessa forma,
esse trabalho tem por objetivo relatar um caso dessa associacdo em um paciente de 29 anos com recorréncia das sindromes na familia.
Descritores: Sindrome da retracao ocular; Sindrome de Pierre Robin/genética; Nervo abducente; Oftalmopatias hereditdrias

ABSTRACT

The Pierre Robin Syndrome (PRS) consists of a triad of anomalies characterized by micrognathia, glossoptosis and fissure of the
palate, usually associated with other syndromes e occasionally associated with ocular variations. In Duane Retraction Syndrome (DRS),
there is a failure in the lateral rectus innervation by the VI cranial nerve, with anomalous innervation of the lateral rectus by fibers of
the 111 nerve. Even though PRS has already been associated with more than 50 other syndromes, there is not any report in literature of
association with familial DRS. Thus, this work aims to report a case of this association in a 29 years old patient with recurrence of the
syndromes in the family.
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INTRODUCAO

Sindrome de Duane (DRS), é caracterizada por uma
Afalha congénita na inervag¢do do musculo reto lateral pelo

VInervo craniano, com diminuicao da fissura palpebral,
retracdo do globo ocular e frequente inervacdo anémala do reto
lateral por fibras do III nervo, podendo levar a um movimento
para cima (upshoot) ou para baixo (downshoot) do olho na
tentativa de aducdo.!” A DRS ¢ quase sempre bilateral, embora
frequentemente o envolvimento de um dos olhos seja discreto.
Cerca de 30% dos afetados pela sindrome tém outros defeitos
congénitos associados como surdez de percepgao, distirbios da
fala, alteracGes nos rins, coracdo e esqueleto.? Geralmente ha
visdo binocular dnica na posi¢do primdria, muitas vezes com
rotacdo de face. O olho afetado geralmente apresenta os seguintes
defeitos de motilidade: Abducio restrita, aducio restrita, retracdo
do globo na adug¢do, um upshoot ou downshoot na adugéo e
deficiéncia de convergéncia. A DRS pode ser classificada segundo
Huber® em:Tipo I (mais comum): abdugéo ausente ou limitada,
aducdo normal ou discretamente limitada, paralelismo ocular
em posicao primdria do olhar ou esotropia de pequeno angulo.
Tipo II (menos comum): adu¢io limitada, abdugido normal ou
discretamente limitada, paralelismo ocular em posicao primaria
do olhar ou exotropia de pequeno angulo. Tipo III: abducao e
aducado limitadas, paralelismo ocular ou esotropia de pequeno
angulo em posicdo primadria do olhar, upshoot ou downshoot.

A Sindrome de Pierre Robin é descrita na literatura
como uma triade de anomalias caracterizada por micrognatia,
glossoptose e fissura de palato.) Alguns pesquisadores propdem a
teoria etioldgica da posi¢do andmala intra-uterina do feto durante
a sua formacao, enquanto outros acreditam em fatores genéticos,
que levariam a mandibula hipoplésica e deficiéncias orofaringeas e
musculares,® devido a relatos de histéria familiar positiva, porém
o fator genético nao foi confirmado. Ha relatos de associac¢@o da
PRS com a Sindrome de Moebius e Sindrome de Goldenhar,sem
casos relatados associados a Sindrome de Duane.¥

ReLAato DE CAso

Paciente F.F., sexo masculino, 29 anos, com histéria de
hipertropia de olho direito (D/E) desde o nascimento, desvio
referido constante pela mae, primeira consulta em 21/07/2004.
Paciente com Sindrome de Pierre Robin (micrognatia, fenda
palatina e glossoptose), sendo que a investigacdo para sindromes
genéticas foi negativa e possui suspeita ceratocone. Presenca
de maos e pés tortos congénitos, retardo do desenvolvimento
neuropsicomotor. F. F. nasceu com 8 meses e meio de gestagao,
parto vaginal, hip6xia neonatal, ndo chorou ao nascimento devido
a fenda palatina posterior e glossoptose. Realizou intervencao
cirdrgica com 11 dias de vida para correcdo da fenda palatina.
Relato também de meningite viral aos 2 anos e meio, porém sem

sequelas neuroldgicas. A avaliacdo dos antecedentes familiares,
ha relato de 1 tio com Sindrome de Pierre Robin associada a
Sindrome de Duane tipo III (Figuras 1 ¢ 2) e 1 primo com a
Sindrome de Pierre Robin em associagcdo com Sindrome de Duane
(tipo nao especificado). Mae alta miope e com ceratocone.

Figura 1: Downshoot de OE do tio materno do paciente do caso clinico

Figura 2: Tio materno do paciente, apresentando Sd Duane III em
olho esquerdo, com aumento da fenda palpebral de OE a tentativa
de sua abducio.

Ao exame oftalmologico (21/07/2004):

Acuidade visual: S/C OD fixa mal até 10 cm;

OE fixa até 6 m.

Tonometria: 14/14 mmHg. Fundo de olho: Coroidose midpica,
papilas de escavagdo normais. Presenca de posicdo viciosa de cabega
(PVC) - elevando o mento e inclinando para esquerda (Figura
3). Reducdo da fenda em olho direito (OD) a adugdo e aumento
da fenda a abdugao (Figuras 4 e 5). Presenca de upshoot de OD
significativo a tentativa de supraducao e adugao de OD (Figura 6).
Restrigao de abdugao e adugao de OD. Presenga de pequeno desvio
D/E em posi¢ao primaria do olhar (PPO). Ducdes em olho esquerdo
(OE) sem alteragdoes. Em exames posteriores também foram
constatados downshoot a tentativa de aducido de OD e pequeno

Tabela 1
Historico de exames do paciente

OD esférico OD cilindro eixo OE esférico OE cilindro eixo
Refracao estatica 21/07/04 -1,25 -0,25 90° +1,75 -1,25 180°
Refracao dinamica 17/07/13 -4,00 -1,50 100° plano -1,25%* 90°
Refracgao estatica 17/07/13 -4,25 -3,00 100° +0,75 * *
Refracao dinamica 03/08/18 * * * +5,00 -7,50% 100°
Refracao estatica  03/08/18 +0,75% -4,75 * 100° +2,00 -3,00 115°

*Faixa ruim prejudicando a verificacdo do cilindro
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Figura 3: Paciente em infra, PVC com mento elevado, sem desvio
aparente

Figura 5: Aumento da fenda palpebral a tentativa de abducdo de OD.

Figura 4: Diminuicao da fenda de OD a tentativa de adugao

exotropia (XT) de OD. Dessa forma, fica diagnosticada Sindrome
de Duane tipo III (restricdo de abducao e adug¢do de OD), com
Upshoot e Downshoot. A conduta no caso foi expectante, ndo sendo
realizada qualquer intervengdo cirtrgica oftalmoldgica. Os exames
de refragdo (Tabela 1) mostram uma evolugdo ruim e dificuldade em
aferir devido a pouca cooperagao e provavel ceratocone.

Ao exame oftalmolédgico (03/02/2018):

Acuidade visual: S/C OD fixa mal até 20 cm;

OE fixa até 5 m.

DiscussAo

A Sindrome de Pierre Robin ja foi associada a mais de 50 outras
sindromes e anomalias cranianas, varias delas envolvendo anomalias
faciais e oculares, como a Sindrome de Stickler (gene COL2A1 ou
COL11A2, nos cromossomos 12 e 6), de Marshall e microdele¢io
do gene 2q33, causando respectivamente descolamento de retina,
catarata congénita e nariz proeminente/anomalias dentarias. Por
outro lado,a Sindrome de Duane também esta associada a anomalias
decorrentes de alteragdes nos cromossomos 8,2, 4, 6, 7, 10, 12 19,
20 e 22, que causam alteragdes no ouvido, rim, coracdo, membros
superiores e esqueleto,sendo que o locus andmalo principal da DRS
€ 0 2q31.1.%9 Por fim, é possivel observar a concomitancia entre
sindromes associadas, como ¢é o caso da sindrome de Goldenhar, a
qual ja foi associado com a PRS e DRS.¢

Dessa forma, € possivel observar alguma sobreposigao entre
cromossomos afetados em ambas as sindromes, inclusive com os
locus préximos, por exemplo, entre o causador da DRS (2q31.1)
e na microdelegdo do gene 2q33, decorrente da PRS, ambos no
brago longo do cromossomo 2. Tais fatores sugerem que uma
associagdo entre a DRS e a PRS seja provavel, sendo necessaria
a investigacdo de casos semelhantes, visto que ainda ndo existe
na literatura registros semelhantes principalmente em casos
familiares que apontem forem correlagio genética.
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Figura 6: Presenca de Up-Shoot e reducdo da fenda com a tentativa
de aducdo de OD.
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