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Resumo

A anoftalmia é uma condicdo oftalmoldgica rara, caracterizada pela auséncia de um ou ambos os olhos, de etiologia
ndo elucidada, podendo ser congénita, adquirida ou associada a outras sindromes sistémicas. Quanto a etiologia, ja foram
descritas na literatura aberragdes cromossdmicas, mutacdes genéticas e fatores ambientais como responsaveis pelo surgimento
da anomalia. Ndo existe consenso sobre a real incidéncia da anoftalmia, devido a escassez em dados oficiais, principalmente
no Brasil. Neste estudo relata-se um caso de uma paciente do sexo feminino que apresenta anoftalmia bilateral congénita,
sem outras anormalidades. Foram utilizados dados compilados do prontuario médico hospitalar, exames laboratoriais e de
imagem realizados durante a internacdo, bem como exames solicitados no acompanhamento clinico pés-alta e um questiona-
rio aplicado aos responsdveis legais pela paciente. Os fatores genéticos e ndo genéticos envolvidos no desenvolvimento de
anomalias, assim como as complica¢des estéticas e psicossociais advindas da anoftalmia foram discutidos. Conclui-se que o
fator idade pode estar relacionado ao aparecimento da anoftalmia e que a maior divulgacao desta rara anomalia congénita
propiciard aos profissionais da sadde, especialmente aos oftalmologistas, conhecimentos adicionais para lidar com os aspec-
tos fisicos, humanisticos e sociais envolvidos no atendimento do paciente e de seus familiares, minimizando a gravidade e
abrangéncia dos seus efeitos.
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ABSTRACT

The anophthalmia is a rare eye condition characterized by the absence of one or both eyes, the etiology is not elucidated,
and may be congenital, acquired or associated with other systemic syndromes. Regarding etiology, have been described in the
literature chromosomal aberrations, genetic mutations and environmental factors as responsible for the appearance of the
anomaly. There is no consensus about the actual incidence of anophthalmia, due to the scarcity of official data, especially in Brazil.
In this study we report a case of a female patient who has congenital bilateral anophthalmia, with no other abnormalities. This
study used data compiled from hospital medical records, laboratory tests and imaging performed during hospitalization, and
clinical exams to monitor post-discharge and a questionnaire given to the guardians by the patient. Genetic factors and not
involved in the development of genetic abnormalities as well as complications arising from the aesthetic and psychosocial
anophthalmia were discussed. We conclude that age may be related to the appearance of anophthalmia and that the wider
dissemination of this rare congenital anomaly would give health professionals, particularly to ophthalmologists, additional
knowledge to handle the physical, social and humanistic involved in patient care and their families, minimizing the severity and

extent of their effects.
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INTRODUCAO

noftalmia € uma condicdo rara, caracterizada

pela auséncia de um ou ambos os olhos, poden-

do ser congénita ou adquirida. A forma congé-
nita da anoftalmia foi pela primeira vez descrita por
Lyscostenes e ap6s por Scenck em 1609 e Barthelin em
1657. No entanto, foi Briggs, no inicio do século XIX, o
primeiro a mencionar o carater hereditario da doenca
ao descrever uma familia em que, de sete criangas com
pais sauddveis, trés nasceram com anoftalmia bilateral
e uma com anoftalmia unilateral. Mais tarde, Monteath
e Walker, respectivamente em 1821 e 1831, enfatizaram
a natureza hereditaria desta anomalia ™.

Estudos epidemioldgicos e genéticos mostraram
uma prevaléncia de anoftalmia congénita de 3 para cada
100.000 nascimentos em paises desenvolvidos e 14 para
cada 100.000 nascimentos em paises em desenvolvimen-
to. A ocorréncia de anoftalmia na forma bilateral foi a
constatacdo mais frequente, podendo apresentar-se iso-
ladamente, em combinacido ou fazer parte de uma

sindrome com malformagdes congénitas ®.

Além da malformacio anatOmica, a doenga causa
transtornos psiquicos e funcionais relevantes, trazendo con-
sigo problemas de adaptagio ao meio social. Este contexto
pode ser agravado por fatores econdmicos, familiares e
pela caréncia de centros especializados que possam ofere-
cer ao portador um tratamento reabilitador em sua
integralidade.

No Brasil, a literatura sobre pacientes
anoftdlmicos congénitos € escassa. Dessa maneira, pode-
se presumir que as informagdes sobre anoftalmia congé-
nita tornam-se cada vez mais relevantes ja que, a partir
delas, serd possivel identificar subgrupos de risco, plane-
jar acodes tanto de prevencgdo como de assisténcia
psicossocial aos portadores e as suas familias.

Relato do caso

Paciente do sexo feminino, mulata, 22 meses de
idade, resultado da 5% gestagdo normoevolutiva, pai com
40 anos, mae com 42 anos, 4 irmaos nao de mesma unidao
materna com idade de 11, 15, 18 e 23 anos, vivos, Saos €

meses de idade
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Figura 1: Paciente com 22 Figura 2: Close da face da paciente, demonstrando diminuigao da
fenda palpebral
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Figura 3: TC de cranio corte axial T1

pais sem consanguinidade.

A genitora refere ter feito acompanhamento pré-
natal. Informa néo ter apresentado intercorréncias du-
rante a gestagdo ou doencas como hipertensao e diabe-
tes. Nega o uso de medicamentos, dlcool, tabaco ou dro-
gas neste periodo. Nao h4 historia de malformagdes con-
génitas entre familiares maternos e paternos. Apresen-
tou sorologias negativas para sifilis, citomegalovirus,
toxoplasmose, hepatite B e HI'V. Como constatagdo anor-
mal, atribui importéncia a episédios de mal-estar ocorri-
dos quando em contato com produto de limpeza para
chapas de fogao a lenha.

A cesdrea ocorreu a termo, apds gestacdo de 39
semanas. A recém-nascida pesou 2.480g, mediu 47 cm
de estatura e apresentou Apgar 9-10. Como anormalida-
de constatou-se anoftalmia bilateral sem quaisquer ou-
tras malformagdes (figuras 1 e 2). No exame
oftalmoldgico inicial evidenciou-se abertura parcial de
pélpebras com fendas restritas, mas néo foi possivel de-
tectar a presenca de globo ocular bilateralmente.

Foram realizados estudos complementares de
imagem na época do nascimento. A tomografia
computadorizada de crdnio confirmou a auséncia dos
globos oculares bilateralmente, sem outras anormalida-
des (figuras 3 e 4). A ultrassonografia do abdémen total
e aradiografia de torax apresentaram-se normais.

Posteriormente foi realizado o exame de resso-
nancia magnética das drbitas o qual também confirmou
a auséncia dos globos oculares, nervo e quiasma 6ptico,
mas evidenciou a presenca medializada da musculatura
extrinseca.

O estudo citogenético demonstrou tratar-se de
caridtipo feminino normal (figura 5).

No presente, a paciente apresenta retardo de cres-

Figura 4: TC de cranio corte axial T2

Figura 5: Cariotipagem por bandamento G

cimento com moderada hipotonia muscular e flacidez
generalizada. Somente comecou a sentar-se aos 12 me-
ses de idade. Esta com idade de 22 meses, ndo caminha
e apresenta retardo geral do desenvolvimento
psicomotor devido a cegueira associada. Sua linguagem
¢ escassa, porém manifesta sinais de compreensdo quan-
do alguém tenta comunicar-se consigo.

DiscussAo

A prevaléncia da anoftalmia congénita varia de
3 a 6 para cada 100.000 nascimentos®. Um estudo reali-
zado na Espanha encontrou uma prevaléncia de 4,18
para cada 100.000 nascidos, confirmando os resultados
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do estudo anterior®.

A anoftalmia habitualmente ocorre como parte
de outras sindromes congénitas. A forma mais comum é
a manifestacdo em anomalias cromossOmicas, sendo fre-
quente a associagdo com a Sindrome de Patau
(cromossomo 13) e Edward (cromossomo 18) que ge-
ram recém-nascidos com polimalformagdes entre as
quais pode estar a anoftalmia. Excepcionalmente, esta
malformagdo pode manifestar-se em associacio com
labio leporino bilateral®.

O caso em estudo ¢ considerado uma forma isola-
da da malformacao ja que ndo foram evidenciados de-
feitos genéticos, nem manifestagdes extraoculares. Re-
ferente a pesquisa genética, o exame de caridtipo de
bandamento G apresentou-se normal. Tal resultado per-
mite supor que outras bandas cromossdmicas estejam
envolvidas na etiologia ou que outro mecanismo seja o
responsavel pela malformacao, como uma alteracdo no
fluxo sanguineo ocular que produz necrose das estrutu-
ras oculares ®).

A alteragdo vascular pode originar-se de fatores
externos, tais como: bridas amnioticas, infecgdes, uso de
farmacos, abuso de dlcool ou drogas, diabetes mellitus
ou fatores vasculares de causas diversas. Esta deficién-
cia na perfusdo dar-se-ia em etapas tardias do desenvol-
vimento embriondrio especialmente na organogénese
(entre 4* a 8" semana) e periodo fetal (da 9* semana ao
nascimento)®. No presente caso a mie apresentava re-
acdo possivelmente alérgica a produtos de limpeza que
pode influir no sistema vascular.

A forma isolada € rarissima. Em uma revisao de
12 casos realizada em Botucatu, Sdo Paulo, no periodo
1992 a 2005, foram encontrados dois pacientes com
anoftalmia bilateral. Nestes treze anos de observacao
apenas uma crianga caracterizou-se como forma isola-
da, ou seja, ndo apresentava manifestagdes extraoculares
associadas®.

No caso em andlise o pai e a mae tinham, respec-
tivamente, 40 e 41 anos de idade. Tal fato gera suspeita
de associacdo entre idade e malformacdo congénita uma
vez que a literatura demonstra que a faixa etdria
reprodutiva ideal da mée encontra-se entre 20 e 34 anos,
sendo os extremos mais propensos ao desenvolvimento
de defeitos congénitos®?,

O diagndstico pré-natal normalmente realizado
ndo consegue captar a forma isolada da anoftalmia. As-
sim, faz-se importante a orientagdo apropriada desta
anomalia desde o nascimento uma vez que, instauran-
do-se um tratamento precoce, podem ser prevenidas al-
gumas de suas consequéncias.

Rev Bras Oftalmol. 2011; 70 (4): 243-7

A gravidade da anomalia ndo afeta somente seu
portador, mas atinge severamente também seus pais que
necessitardo de orientagdo e apoio psicoldgico. Desta
forma, os médicos e outros profissionais da satude preci-
sam estar adequadamente preparados para auxiliar to-
dos os personagens envolvidos nesta complicada situa-
¢ao.

O Ministério da Saude, através da Portaria n°
1.820/2009, garante uma série de direitos aos usudrios
do SUS®. O atendimento humanizado e sem discrimi-
nacio aos portadores de anomalia ou deficiéncia esta
previsto em seu artigo 4°. Uma orientacdo mais especifi-
ca parte do Estatuto da Crianca e do Adolescente
(1990)® que recomenda o atendimento especializado
aos portadores de deficiéncia.

Do ponto de vista econdmico a Constituicdo Fe-
deral brasileira (1988)1” oferece “protecdo e garantia
das pessoas portadoras de deficiéncias” (Artigo 23, Inc.
IT). Aqueles que ndo possuem meios para prover sua
prépria manutencdo ou de té-la provida por sua familia
tém direito a receber um saldrio minimo (Artigo 203,
Inc.V).

A crianga relatada neste caso obviamente vai
necessitar de cuidados especiais e continuos por parte
de seus pais que, por sua vez, necessitarao de apoio mé-
dico, social e estatal.

Normalmente, pela raridade da ocorréncia, os
profissionais envolvidos no atendimento nao estdo fa-
miliarizados com tal anomalia e suas consequéncias so-
bre o desenvolvimento psicomotor do paciente afetado.
Isto ficou evidente quando os pais de um paciente re-
cém-nascido com anoftalmia congénita procuraram o
auxilio de varios médicos, recebendo a resposta de que
nada poderiam fazer. O ndo oferecimento de pers-
pectiva de tratamentos pode gerar desesperanga. Tal
impacto € tao forte que a mae pode chegar ao extremo
de colocar seu filho para adogdo, conforme ocorreu na
Espanha®.

De uma forma geral, as agdes em saide para o
controle de defeitos genéticos tém objetivos amplos que
vao desde a prevencdo da ocorréncia ou de suas compli-
cacoes até o atendimento dos problemas e a minimizacao
do dano (reabilitacdo fisica, mental, psicoldgica e soci-
al)(2,

Um estudo realizado na UNIFESP com 30 paci-
entes portadores de anoftalmia unilateral adquirida cons-
tatou que 37% deles manifestaram sintomas depressivos.
Os autores sugerem o atendimento destes pacientes por
equipe multidisciplinar em que participem psicélogos e
protéticos além dos cirurgides plasticos e oftalmologis-
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tas.No entanto, tdo somente 3% dos pacientes estudados
relataram ter recebido tratamento psicoldgico’?.

Tal constatagdo evidencia a tendéncia de nao
encaminhamento de pacientes portadores de anomalias
congénitas para tratamento psicolégico. Uma pesquisa
realizada com 15 (quinze) pacientes portadores de
anoftalmia adquirida constatou que dois (13%) apre-
sentavam depressao e 7 (47% ) lamentavam a perda do
olho. Os autores recomendam o cuidado holistico do pa-
ciente, incluindo-se o aspecto emocional, psicossocial e
econdmico™.

A esperanga ¢ a expectativa de um bem. Uma
das licdes importantes resultante deste relato de caso e
darevisdo bibliografica pesquisada consiste em visualizar
uma perspectiva de acdo assistencial holistica, mesmo
em situagdo pouco ou nada encorajadora para pacientes
e familiares. A esperanga, em caso de anoftalmia, ndo
visa diretamente restituir os globos oculares ao pacien-
te, mas em tratar seus efeitos negativos, fisicos e
psicossociais, e auxilid-lo na busca de seus direitos. Os
avancos cientificos continuardo a buscar novos meca-
nismos que permitam a esperanca de algum tipo de vi-
sdo alternativa ao paciente anoftdlmico em um futuro
mais ou menos distante.

CONCLUSAO

Foi relatado um caso de anoftalmia congénita bi-
lateral como defeito isolado cuja descri¢do € pouco fre-
quente na literatura brasileira.

Referente a etiologia, concluiu-se que outras ban-
das cromossdmicas, além do bandamento G, possam cau-
sar anoftalmia congénita bilateral, ja que ndo foram de-
tectadas alteracdes no estudo citogenético. E possivel tam-
bém que a isquemia sanguinea possa causar necrose das
estruturas oculares durante seu desenvolvimento inicial.

Sobre o impacto familiar e social, conclui-se que,
através do maior conhecimento da doenga e oferecimen-
to de educacdo em saide a populagdo, sera possivel di-
minuir o risco de mais familias deparar-se com anomali-
as semelhantes ou, principalmente, minimizar seus gra-
ves efeitos através da abordagem holistica precoce.

Como proposi¢do resultante deste estudo,recomen-
da-se que, durante a graduacdo e pds-graduagao médica,
ocorra a abordagem tedrica das malformagdes congéni-
tas e dos seus aspectos psicossociais para favorecer a
melhor assisténcia a estes pacientes. A suposi¢do de que a
idade dos pais e fatores externos estejam envolvidos no
surgimento da anoftalmia congénita bilateral necessita
de confirmagdo através de futuras pesquisas.
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