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RESUMO

Objetivos: Diagnosticar, avaliar edescrever osachadosclini co-genéticos
e oftalmol 6gicos de pacientes com sindrome de Stickler tipo Il de uma
mesmafamilia. M éodos: Todosospaci entescomal teragdesoftalmol dgicas
foram submetidos a radiografia de mé&os e punhos para idade 0ssea e
posteriormente analisados pel 0 exame clinico-genético. O diagnostico de
sindromede Stickler foi dado mediante andliseclinicae correlagcéo como
perfil metacarpofalangeano visualizado naradiografia. Resultados: Sin-
drome de Stickler tipo 1l foi comprovada em 11 pacientes. Os achados
ocularesmai simportantesforam: altamiopia(80%), subluxacdodo crista-
lino (70%), exotropia(50%) eanomaliasvitreo-retinianas(80%) incluindo
vaziovitreo (50%). O exameclinico-genéti corevel ou que30% dospacientes
apresentavam micrognatia, 50% hipoacusia, 40% depressdo nasal e 60%
palato alto. Hipermotilidade articul ar e dedoslongosforam demonstrados
em 7 casos (70%) e artropatia esteve presente em 3 pacientes (30% dos
casos). Conclusdes. Odiagndsticodasindromede Stickler édificil devido
avariabilidadefenotipi caeaexisténciadeoutrassindromesgenéticascom
caracteristicas semelhantes. As radiografias de méo e punho sdo de parti-
cular importancia no diagnéstico desta sindrome.

Descritores: Doengas do tecido conjuntivo/genética; Anormalidades craniofaciais; Oftal-
mopatias hereditérias; Osteocondrodisplasias; Sindrome; Avaliagdo; Linhagem

INTRODUCAO

Em 1965, Stickler et al., descreveram uma nova entidade dominante
constituida de miopiainiciando nas primeiras décadas de vida e resultando
em descolamento de retina e cegueira®.

Atualmente a sindrome de Stickler (SS) é classificada em trés tipos, de
acordo com o gene no qual ocorre a mutacdo: tipo |, por mutacdo no gene
COL2A1 (OMIM#108300)@9; tipo Il, por mutagdo no gene COL11A1
(OMIM#604841)®9); e tipo |11, por mutagdo no gene COL11A2 (OMIM#
184840)©10,

Varias sdo as alteragBes clinicas da SS, dentre as quais. problemas
cardiacos?, faciais®**¥, perda auditiva*>'¥, além de alteragOes orais™® e
Osseas™ ¥, Em relacdo as alteragdes oculares, a SStipo | caracteriza-se por
apresentar descolamento de retina, cegueira®, glaucoma*®, catarata, alte-
ragoes vitreas*” e alta miopia®™*’®. A SStipo Il também pode apresentar
descolamento deretina, cataratae glaucoma, além de miopiaantesde 6 anos
de idade, sinerese vitrea®, degeneracdo vitrea, atrofia difusa do epitélio
pigmentar daretina®>'", dentre outras. Jaa SStipo |11 ndo estarelacionada
a achados oculares.
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A sindromede Stickler tipo |1, também conhecidacomo SS
vitreo tipo 2, tem como marca principal uma anormalidade da
arquiteturavitrea, sendo esta alterac@o, um dos pré-requisitos
para o diagnostico, além de miopiacongénitade alto grau ndo
progressiva”). Em se tratando de achados sistémicos, as pes-
soascom SStipo | caracterizam-se por apresentarem microgna-
tia, perda auditiva neuro-sensorial, alteracdes orais, nasais e
faciais, dedos longos, hipermobilidade das articulacdes, artro-
patia apds a terceira década de vida*.

Devido as varias mutacfes descritas na literatura, novos
genes provavelmente relacionados a SS e adificuldade clinica
no diagndstico diferencial, muitos profissionais médicos ndo
fazem o diagnéstico correto dessa sindrome(’-820-24,

Nosso objetivo é diagnosticar, avaliar e descrever os acha-
dos clinico-genéticos e oftalmol 6gicos de pacientes com sin-
drome de Stickler tipo || de umamesmafamilia, com o intuito
de gjudar os oftalmol ogistas na disting&o sindromica.

METODOS

Foram realizados exames oftal mol gicos em 25 pessoas de
uma familia composta por 33 individuos (incluindo 7 ébitos e
um paciente que ndo compareceu ao atendimento).

O exame oftalmoldgico baseou-se em: acuidade visual
(AV) com amelhor correcdo pelatabela de Snellen; ectosco-
pia; exame de motilidade ocular; tonometria, feitacom tondbme-
tro de aplanacdo marca Goldmann; biomicroscopia do seg-
mento anterior, realizada com lampada de fenda marca Shin-
Nipon model o SL-101; e mapeamento deretina, realizado com
oftalmoscopio indireto marcaNeitz modelo | OH.

Dos 25 pacientes examinados of tal mol ogicamente, 12 foram
encaminhados para realizarem radiografia de méos e punhos e
avaliagéo clinicacom geneticista conforme critérios estabel eci-
dos abaixo para diagnostico da sindrome de Stickler tipo Il
(Figural).

Como critério de encaminhamento pararealizar radiografia
de m&os e punhos para idade Gssea e posterior exame clinico-
genético, foi considerado pelo menos uma das seguintes alte-
racBes oculares: miopia de inicio antes de 6 anos de idade,
atrofia difusa do epitélio pigmentar da retina, anomalias con-
génitas do vitreo, descolamento regmatogénico daretina, de-
generacdo tipo “Lattice”, glaucoma ou catarata*>1"19,

Em relag&o ao exame clinico-genético, considerou-se caso
de SS tipo Il todo paciente que apresentava pelo menos trés
das seguintes alteracdes fenotipicas: micrognatia, perda audi-
tiva neuro-sensorial, alteracdes orais, nasais e faciais, dedos
longos, hipermobilidade das articulacBes, artropatia apods a
terceira década de vida®21519,

O principal critério adotado para a diferenciacéo da sindro-
mede Stickler em relacdo asindrome de Marfan, além dosdados
oftalmol égicos e clinico-genéticos, foi a andlise das radiogra-
fias de maos e punhos através do método descrito abaixo:

Padrao do perfil metacarpofalangeano (PPMF): feitaatravés
datécnicados escores Z, naqual todos 0s 0ssos longos daméo
s80 medidos em seu comprimento méximo (excecéo feita ao
pequeno processo na epifise proximal do 3° metacarpiano). As
epifises dos 0ssos, quando presentes, sdo incluidas. Determi-
na-se a seguir quanto cada um desses 0ssos se distancia dos
valoresmédiosdereferénciaparaidade e sexo do paciente. Essa
dispersdo em torno da média é dada em unidades de desvio-
padrdo ou escores Z segundo a férmula®:

Zi,s,o: [ (XO -M i,s,o) / Si,s,o]

Onde:

X= medidado osso em milimetros(mm).

M = médiadas medidas normais para 0 mesmo 0sso, ha
mesmaidade e sexo.

O= desvio-padréo das medidas normais para 0 mesmo
0SS0, ha mesma idade e sexo.

i,5,0= variavel expressaparaidade (i), sexo (s) e 0sso (0).
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Falecido

(OSexo feminino [ sexo masculino
* Paciente ndo compareceu as consultas.

5 Obito ao nascimento

Todos os familiares assinalados com niimeros foram avaliados através de exames genético-clinicos e oftalmolégicos, além de Rx de méos e punhos para idade dssea.

Mou @ Sindrome de Stickler tipo 11 @ Expressio parcial

Figura 1 - Heredograma da familia
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Figura 2 - Exemplo de radiografia para idade 6ssea de maos e punhos
da paciente Ill - 6 usada para descartar possivel sindrome de Marfan
através do padrdo do perfil metacarpofalangeano (PPMF)

Essa técnica torna possivel visualizar ateracfes indivi-
duais, em segmento, raios, ou ainda na propor¢éo entre os
0ssos do esgueleto da médo. Em algumas sindromes os gréficos
de PPMF assumem confrontagdes bem tipicas, embora néo
patognomonicas, e podem agjudar bastante no diagndstico®.

O diagnéstico de sindrome de Stickler tipo 11 foi consta-
tado mediante confrontacéo dos achados oftalmol égicos, cli-
ni co-genéti cos e dos exames radi ol 6gi cos mediante anélise do
PPM F conforme critériosindicados acima.

Apbs a confirmagéo diagnostica os pacientes foram anali-
sados e as al teragoes clinico-genéticas e oftalmol dgicas foram
descritas e comentadas.

RESULTADOS

Em relagdo aos dados demogréficos, 6 pacientes com SStipo
I1 (60% dos casos) eram do sexo feminino e4 (40% doscasos), do
sexo masculino. A raga parda esteve presente em 80% dos casos
(8 pacientes) e araga branca, em apenas 20% (2 pacientes).

Comprovou-se SStipo 11 em 10 pacientes (40%), uma pa-
ciente sem alteragbes condizentes com SS tipo |1 (4%) e a
matriarca(4%) apresentando expressdo parcial, sem comprome-
timento vitreo e com poucas alteracfes fenotipicas (Quadro 1).

Miopia foi constatada em 8 pacientes (80% dos casos),
tendo médiarefrativade-11,75 dioptriasesféricas (DE), altera-
¢Oes vitreo-retinianas foram encontradas em 8 pacientes (80%
dos casos), baixada AV, em todos 0s pacientes com SStipo ||
etambém namatriarca, aqual apresentavacrescente miopico e
atrofia macular disciforme em AO, além de pseudofacia em
AO. Das alterages vitreas, a mais comumente encontrada foi
0 vazio vitreo com projecéo de condensagdo vitrea (5 pacien-
tes - 50% dos casos), seguida pelas alteracbes da retina tipo
lattice em 3 pacientes (30% dos casos) e alteracdo do epitélio
pigmentar daretina(EPR) também em 3 casos (30%). Crescen-

te midpico, descolamento do vitreo posterior (DVP), liquefa-
¢ao vitrea, descolamento de retina antigo (visto por meio da
ultra-sonografia devido a dificuldade de dilatac&o pupilar) e
cicatriz macular atroficaforam identificados em 10% dos pa-
cientescom SStipo |1. Somente 1 paciente (10%) n&o apresen-
tou alteragao vitreo-retiniana (Quadro 1).

Dentre as alteragbes do segmento anterior a mais impor-
tante foi a subluxacg&o do cristalino aparecendo em 70% dos
casos (7 pacientes). Iridodonese, miose néo-reagente e cata-
rata nuclear foram constatadas em uma Unica paciente (10%).
Um caso com SStipo || foi submetido acirurgiadefacoemulsi-
ficac8o com implante de anel de tens&o subcapsular, além da
matriarca. Somente um paciente ndo apresentou alteracdes no
segmento anterior.

O examedemotilidade ocul ar constatou exotropia(XT) em
4 pacientes com asindrome (40% dos casos), além damatriar-
ca. Exoforia (para perto e para longe) foi identificada em 3
casos (30%). Os outros 3 pacientes ndo apresentavam altera-
¢des damotilidade extrinseca ocular.

Todos os pacientes apresentaram pressdo ocular (PO)
abaixo de 18 mmHg e nenhum disco 6ptico foi identificado
como suspeito de glaucoma.

O exame clinico-genético revelou que 30% dos pacientes
com SStipo Il apresentavam micrognatia, 50% (5 pacientes)
com hipoacusia, 40% (4 pacientes) com depressdo nasal e 60%
(6 pacientes) apresentavam palato alto. Hipermotilidade arti-
cular e dedos longos foram demonstrados em 7 casos (70%),
sendo que 6 pacientes (60%) apresentavam hipermotilidade
articular juntamente com dedos longos. Artropatia esteve pre-
sente em 3 pacientes (30% dos casos) (Quadro 2).

DISCUSSAO

A sindrome de Stickler (artro-oftalmopatia hereditaria) é
uma vitreo-retinopatia e condrodisplasia que pode causar
alterac@es sistémicas e oftalmol dgicas importantes. Porém, a
dificuldade no diagnéstico diferencial com outras alteracfes
genéticas como asindrome de Marshall ou fenétipo Marshall/
Stickler®V, sindrome de Wagner?°23, alta miopia familial®®,
subestima o nimero de pacientes com sindrome de Stickler.

A alta miopia desde a inféncia e as alteragdes vitreo-reti-
nianas sdo tipicasda SStipo Il eforam encontradasnamaioria
dos pacientes deste estudo. Entretanto, a subluxac&o de cris-
talino, que também esteve presente em varios pacientes, ndo é
citada na literatura como fator importante na distingdo diag-
nostica. Esses pacientes sdo confundidos, muitas vezes, com
asindrome de Marfan, naqual o cristalino também se encontra
subluxado®. A disting&o sefez em relagdo ao local da sublu-
xag&o, stipero-lateral mente na maioria dos pacientes com sin-
drome de Marfan e stipero-medialmente e bilateral em todos
0s pacientes com subluxacdo avaliados neste artigo, além de
nao haver nenhum paciente com comprometimento cardiaco
ou qualquer outra alteracdo tipica da sindrome de Marfan,
como por exemplo, aracnodactilia (em 88% dos casos)®. Para
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Quadro 1. Achados oculares em 11 membros de uma mesma familia com sindrome de Stickler tipo Il
Avaliagdo oftalmol6gica
Pcte. Idade/ Racga AV Po em MO Segmento anterior Retina e vitreo Alta
Sexo (mc) mmHg miopia
| —2*% 71 anos B OD: 0,05 OD: 10 XT de OE  Pseudofacia em AO: Crescente miopico e atrofia Sim
F OE: CD OE: 10 AO+ anel de tenséo macular com cicatriz disciforme
-1 53 anos B OD: 0,05 OD: 12 Sem AQO: Subluxacgdo do Crescente midpico em AO; Sim
F OE: 0,1 OE: 12 alteracbes cristalino; Catarata DVP em OE
-3 45 anos B OD: PL - OD: 10 XT de OE  AO: Iridodonese; DR antigo em AO visto pelo exame Sim
F OE:PL+ OE: 10 Miose néo reagente de ultra-sonografia
-5 35 anos P OD: 0,1 OD: 10 Exoforia AO: Subluxacéo AO: Cicatriz macular atréfica, Sim
F OE: 0,1 OE: 10 do cristalino hipertrofia em equador
-6 30 anos P OD: 0,25 OD: 12 XT de OE  Pseudofacia em Alteracbes do EPR Nao
F OE: 0,4 OE: 12 AO + anel de tensao
-9 28 anos P OD: 0,4 OD: 15 Exoforia AO: Subluxacéo AQ: Vazio vitreo + condensacoes Sim
M OE: 0,5 OE: 15 do cristalino vitreas projetando para cavidade vitrea
Il-10 26 anos P OD: 0,5 OD: 10 XT de OE  AO: Subluxacéo AO: Vazio vitreo + condensagdes Sim
M OE: 0,1 OE: 10 do cristalino vitreas projetando para cavidade
vitrea; degeneragde tipo lattice
Il-11 23 anos P OD: 0,25 OD: 10 Sem AO: Subluxacéo Sem alteracbes Sim
M OE: 0,28 OE: 10 alteracbes do cristalino
Il-14 15 anos P OD: 0,66 OD: 17 Exoforia Sem alteragoes AO: Vazio vitreo + liquefagdo + con- Nao
F OE: 0,8 OE: 16 densagdes vitreas projetando para
cavidade vitrea; Alteracdes do EPR em
equador + degeneracgdes tipo lattice
V-2 13 anos P OD: 0,05 OD: 12 XT AQ: Subluxagao AO: Vazio vitreo + condensacbes Sim
F OE: 0,05 OE: 10 alternante  do cristalino vitreas projetando para cavidade
vitrea; degenerag6es tipo lattice
V-3 12 anos B OD: MM OD: 16 Sem AO: Subluxacéo AO: Vazio vitreo + condensagdes Sim
M OE: CD OE: 16 alteracbes do cristalino vitreas projetando para cavidade vitrea;
Alteracédo difusa do EPR em p6lo poste-
rior com salpicados de hipertrofia do EPR
+ pontos de atrofia branco-amarelados
Pcte.= Paciente; AV(mc)= Acuidade visual com a melhor corre¢éo; Po= Pressao ocular; MO= Motilidade ocular; M= Masculino; F= Feminino; B= Raga branca; P=
Raca parda; OD= Olho direito; OE= Olho esquerdo; CD= Conta dedos; PL= Percepg¢ao luminosa; MM= Movimento de méos; XT= Exotropia; AO= Ambos os olhos;
DVP= Descolamento do vitreo posterior; DR= Descolamento de retina; EPR= Epitélio pigmentado da retina.
*Matriarca (expressao parcial).

complementar adistingdo sindrémica, o PPMF indicou altera-
¢do marfandide, entretanto diferente das alteragdes encontra-
das na sindrome de Marfan®,

A baixa de acuidade visual se deve, ndo somente a alta
miopia, mas sim as inimeras alteracdes vitreo-retinianas e
cristalineanas. Catarata, glaucoma e DR sdo freqlentemente
citados na literatura, porém neste trabalho néo se evidenciou
caso de glaucoma e somente um caso de DR foi diagnosti-
cado®17 J4 em relagdo a catarata, € fundamental a boa
correlacdo com a patologia em si e ndo subentender como
catarata os pacientes com SS submetidos a facoemulsificacéo
por outras causas como: subluxac&o, luxac&o ou iridodonese.
Pseudofacia com implante de anel de tensdo foi identificada
em 2 pacientes neste estudo, porém os pacientes ndo sabiam
relatar a indicacdo cirurgica (se foi realizada somente pela
alteracdo do posicionamento do cristalino ou se havia opaci-
dade cristalineana conjuntamente).

Todamiopiaem criangadeve ser acompanhada com muito
cuidado, sempre pesquisando alteragdes sistémicas, ja que
muitas sdo as sindromes genéticas que cursam com miopia
congénita, dentre elas: sindrome de Down, sindrome de Mar-
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fan, homocistinaria, sindrome de Ehlers-Danlos, sindrome de
Stickler, sindrome de Pierre-Robin, sindrome de Prader-Willi,
sindrome de Noonan entre outras®2®, A miopia presente na
SStipo |1 é descrita normalmente como ndo progressiva. En-
tretanto, ndo podemos deixar de acompanhar rigorosamente
os portadores de SS devido a possivel associagdo com outras
sindromes e alteragcdes, como aaltamiopiahereditaria. A pos-
sibilidade de uso do laser para degeneragdes miopicas néo
deve ser descartada.

Sendo umaanomaliado colageno, aSStipo |1 afetaprinci-
palmente a arquitetura do vitreo, e esse € um importante mar-
cador da sindrome”. N&o obstante, devido a vasta combina-
¢ao genética e aos indimeros mecanismos de inter-relacéo gé-
nica, as vérias facetas de uma sindrome genética podem ser
mimetizadas. Alteragdes vitreo-retinianas sdo importantes na
distinc&o sindrémica, mas o conjunto de informacdes clinicas
assume papel de importanciaainda maior. Os 20% de pacien-
tescom SStipo |1 que néo apresentaram deformidades vitreo-
retinianas demonstram a expressdo parcial e altavariabilidade
fenotipica da sindrome. Ha necessidade de exames laborato-
rials para abordagem génica e constatagdo de provaveis muta-
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Quadro 2. Achados clinico-genéticos em 11 membros de uma mesma familia com sindrome de Stickler tipo Il
Pcte. ldade/ Altura Face Quvidos Coragao Nariz Boca Esqueleto Mé&os
Sexo
| —2* 71 anos N N Hipoacusia N N N Artropatia N
F 1,60m bilateral
-1 53 anos N N Hipoacusia N N Palato Artropatia N
F 1,65m bilateral alto
-3 45 anos N N Hipoacusia N N Palato Artropatia Dedos
F 1,70m Direita leve alto longos
-5 35 anos N N N N Depresséao N Hm Dedos
F 1,71m nasal longos
-6 30 anos N N Hipoacusia N N Palato Hm Dedos
F 1,72m bilateral alto longos
-9 28 anos N N Hipoacusia N N N Hm Dedos
M 1,79m esquerda longos
1 -10 26 anos N N N N Depresséo N Hm Dedos
M 1,78m nasal longos
I-11 23 anos N N Hipoacusia N N Palato Hm N
M 1,80m bilateral alto
I-14 15 anos N Mcg N N Depresséo Palato N N
F 1,58m nasal alto
IV -2 13 anos N Mcg N N N N Hm Dedos
F 1,52m longos
V-3 12 anos N Mcg N N Depresséo Palato Hm Dedos
M 1,50m nasal alto longos
Pcte.= Paciente; F= Feminino; M= Masculino; N= Normal; m= metro; Mcg= Micrognatismo; Hm= Hipermotilidade articular.
*Matriarca (expresséo parcial).

coes, alteracbes da heranca ou até mesmo uma provavel li-
gacdo entre SS tipo | e tipo II. A correlagdo entre os varios
tipos de colageno ja é bastante conhecida e pode explicar a
dificil tarefa na distin¢éo das diversas modalidades genéticas,
mesmo que somente mutacdes no gene COL11A1 (atuagéo no
colageno Xl), possam provocar SS tipo 11@¥, Essa grande
variabilidade fenotipicatambém foi relatadaem outro trabal ho
que comprovou defeito no coldgeno tipo X1 (COL11A1) em 3
pacientes com sindrome de Marshall (mesmo alelo da SStipo
[1), porém os achados clinico-genéticos provaram que a sin-
drome de Marshall e asindrome de Stickler sdo distintas®. A
sindrome de Marshall é caracterizada por estatura baixa, mio-
pia, catarata congénita, esotropia, luxagdo do cristalino, dege-
neracao vitrea, perda auditiva, e outras alteragdes que podem
confundir com a SStipo 11?422, Neste artigo, no entanto, ndo
houve pacientes com altura baixa, todos os pacientes com
alteracdo da motilidade ndo apresentavam esotropia e sim
alteragBes divergentes, além das alteragdes vitreas serem tipi-
casdaSStipoll.

Atualmente discute-se sobre a real alteracdo do colégeno
presente no vitreo. Através daandlise ultra-estrutural do col&
geno foi demonstrada a presenca de fenestragctes na membra-
na vitrea de uma paciente com SS tipo |1, porém as fibras de
colégeno eram similares as do vitreo normal. Este estudo su-
gere que, provavel mente, ndo ha alteracdo no colégeno e sim,
quantidade insuficiente de colageno durante o desenvolvi-
mento vitreo®,

Outros achados foram associados com a SStipo |, dentre
eles: degeneracdo radial perivascular daretina®®, atrofia cor-
rioretiniana posterior®” e DR reugmatogénico pediatrico®?.
Recentemente foi relatado um caso de morte por introducéo de
cateter cirargico oftalmolégico na fissura orbitaria superior,
comprovando a fragilidade do tecido conectivo orbitério em
pacientes com SS®Y. Devido a essas alteracles, pacientes
com SS submetidos a intervengao cirdrgica podem apresentar
complicacdes mais freqlentes, principalmente no que diz res-
peito afragilidade zonular, nas cirurgias de catarata, fragilida-
de escleral e vitreo-retiniana, nas cirurgias de estrabismo ou
deretinae vitreo.

Alteragdes da motilidade extrinseca ocular ndo s&o citadas
com freqliéncia pela literatura em pacientes com SS tipo |1,
porém neste trabalho ha grande predominio do exodesvio. No
entanto, como a SS tipo I, o estrabismo também apresenta
alteragBes genéticas ainda obscuras e a sobreposicéo de ate-
ragdes de cunho génico nédo é improvavel.

Em alguns casos foram pedidos exames de ultra-sonogra-
fiaocular devido adificuldade de visualizagdo corretadareti-
na, porém ndo houve retorno da maioria dos pacientes ao
hospital.

AsalteracBes orofaciais (principalmente amicrognatia) esti-
veram presentes nas criangas e a artropatia, nos pacientes com
mais idade, sendo esses achados compativeis com a literatura
gue cita as alteragBes orofaciais como mais evidentes nainfan-
ciae de diagnostico dificil com o aumento daidade®®®?. Neste
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artigo a hipermotilidade articular e a presenca de dedos longos
foram diagnosticados entre pacientes jovens, ao contrario das
artropatias, presentes somente nos pacientes com mais de 44
anos, o quereforgaos dadosdaliteraturaque relatam hipermoti-
lidade em muitos pacientes jovens e desenvolvimento de artro-
patia em pessoas na terceira ou quarta década de vida®33,

Em relagdo a essa familia em estudo, a perda auditiva
esteve presente em 5 pacientes (50% dos casos), sendo tam-
bém compativel com os dados da literatura que indicam em
torno de 40% de hipoacusia em pessoas com SStipo 119, Sao
duas as possiveis razdes para a perda auditiva: presenca de
palato alto aumentando aincidéncia de otite médialevando a
alteracBes dos ossiculos auditivos ou simplesmente por se
tratar de uma alteragdo genética associada®. Neste trabalho
houve presenca de palato alto em 4 dos 5 pacientes com
hipoacusia que apresentavam SStipo I1.

CONCLUSAO

A confrontaggo dos dados clinico-genéticos com os achados
oculares ndo revelou nenhuma associacdo de grande importan-
cia. A presencade umaalteracdo ocular ndo pode ser associadaa
um dado clinico-genético especifico. H& grande variagco feno-
tipica, ocular ou sistémica, entre os pacientes examinados. Os
sinais e sintomas devem ser considerados em conjunto.

Os achados encontrados, no entanto, sdo de individuos
de uma mesma familia, fato que influencia na generalizacdo
dos dados encontrados.

A distincdo sindrémica, o acompanhamento precoce, fre-
guente e multidisciplinar, além do tratamento e aconselha-
mento genético, sdo condutas meédicas importantes para estes
individuos.

ABSTRACT

Purpose: To diagnose, evaluate and describe the clinical,
genetic and ophthalmic characteristics of afamily with typell
Stickler syndrome. M ethods: X-raysfor boneage, clinical and
genetic evaluation were performed in all patients with ocular
alterations. The Stickler syndrome diagnosis was established
after correlating these examinations. Results: Typell Stickler
syndromewasfoundin 11 patients. The most important ocular
findings were: high myopia (80%), lens subluxation (70%),
exotropia (50%) and vitreoretinal abnormalities (80%) inclu-
ding vitreous cavity (50%). The clinical genetic examination
disclosed that 30% of the patients had micrognathia, 50%
hearing loss, 40% nasal depression and 60% high palate.
Seven cases had articular hypermotility and long fingers and
arthropathy was present in 3 cases. Conclusions: Diagnosis
of the Stickler syndrome is difficult due to its phenotypic
variability and the existence of other genetic syndromes with
similar characteristics. Hand and wrist radiographs are of par-
ticular importance in the diagnosis of this syndrome.
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