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RESUMO

O presente relato refere-se a uma paciente de 2 anos e 9 meses de idade, portadora de anoftalmia clínica à direita associada a
coloboma posterior à esquerda e malformações sistêmicas. A mãe foi vacinada contra rubéola três meses antes da concepção e, ao
nascimento, os exames laboratoriais mostraram título de anticorpos IgG de 267 UI/mL para rubéola e 3,5 UI/mL para citomegalovírus,
sendo o IgM negativo para ambos. As anormalidades encontradas possuem características de síndrome da rubéola congênita (SRC)
e infecção congênita por citomegalovírus. Também podem constituir alteração genética, decorrer de outras etiologias ou apresentar-
se sem explicação. A avaliação psicológica da paciente foi normal e a mesma encaminhada para reabilitação visual. A mãe manifestou
sintomas depressivos e indicado tratamento especializado. Outros estudos serão necessários para esclarecer a etiologia das
malformações oculares congênitas e os cuidados holísticos a serem valorizados durante a relação oftalmologista-paciente.
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ABSTRACT

This report refers to a two years and nine months patient, carrier of clinical anophthalmia in her right eye associated with  posterior
coloboma in her left eye and systemic malformations. The mother was vaccinated against rubella three months before conception and, at
birth, the laboratory tests showed 267 IU/mL for rubella IgG antibodies level and 3,5 IU/mL for cytomegalovirus, being IgM antibodies
negative for both. The abnormalities found have characteristics of congenital rubella syndrome (CRS) and congenital cytomegalovirus
infection. It can also constitute genetic alteration, derive from other etiologies or present themselves without explanation. The patient’s
psychological evaluation was within normal limits, being referred for vision rehabilitation.  The mother manifested depressive symptoms,
being shown to her specialized treatment. Further studies are needed to clarify the etiology of congenital eye malformations and the
holistic cares to be valued during the relationship ophthalmologist-patient.
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INTRODUÇÃO

Anoftalmia consiste em malformação congênita ou ad-
quirida que se caracteriza pela ausência de um ou am-
bos os olhos. Anoftalmia verdadeira é uma condição

rara em que não há desenvolvimento da vesícula óptica, sendo a
pesquisa histológica negativa. Na prática adota-se o conceito de
anoftalmia clínica em que não há evidência clínica ou radiológica
de globo ocular na órbita(1). Microftalmia é a diminuição do com-
primento axial total do globo ocular por interrupção de seu
desenvolvimento.

O presente relato refere-se a uma paciente portadora de
anoftalmia clínica ou microftalmia severa associada a coloboma
posterior do olho contralateral e anomalias sistêmicas. O proje-
to de pesquisa obteve parecer favorável do Comitê de Ética
através do protocolo nº 012/2011.

RELATO DE CASO

Paciente feminina, branca, 2 anos e 9 meses de idade, resul-
tado da terceira gestação normal, pai com 28 anos, mãe com 30
anos, casal sem consanguinidade. Possui dois irmãos sadios, o
primeiro de união paterna anterior e o segundo da atual, com
idades respectivamente de 14 e 8 anos.

A mãe referiu acompanhamento pré-natal adequado e
negou hipertensão, diabetes ou intercorrências gestacionais.
Relatou uso de hioscina no primeiro semestre gestacional. Ne-
gou uso de álcool, tabaco ou drogas. A história familiar de
malformações congênitas foi negativa. Foi vacinada contra rubé-
ola, em 13/08/08, terceiro mês anterior à concepção.

O parto cesariano ocorreu a termo. Ao nascer pesou 2.605g,
mediu 44 cm de altura e apresentou apgar 10-10. Como anorma-
lidades constatou-se anoftalmia (figura 1), microftalmia,
sindactilia em uma das mãos e oligodactilia em ambos os pés
(figura 2).

Ao nascimento apresentou sorologia negativa para sífilis,
toxoplasmose, hepatite B e anti-HIV, porém foram positivos os
títulos de anticorpos IgG para rubéola, no valor de 267 UI/mL, e
para citomegalovírus, no valor de 3,5 UI/mL. O IgM foi negativo
para ambos.

A ecografia ocular bilateral revelou ausência do globo ocular
à direita, com rudimentos de tecidos, e coloboma da parede poste-
rior à esquerda (figura 3). A ultrassonografia das vias urinárias
mostrou leve distorção do sistema pielo-calicial do rim esquerdo e
o ecodoppler cardíaco e persistência da comunicação interatrial.

Figura 1:  Paciente aos 21 meses de idade com anoftalmia clínica à
direita

Figura 2: Sindactilia em mão direita e oligodactilia em ambos os pés

Figura 3: Ecografia de órbitas com rudimentos de globo ocular à
direita e coloboma posterior à esquerda
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O potencial evocado auditivo e do tronco cerebral (BERA)
revelou déficit auditivo profundo à direita e ausência de altera-
ções à esquerda. O estudo citogenético diagnosticou cariótipo
feminino normal (figura 4).

Figura 4: Cariotipagem por bandamento G com resultado normal

A avaliação motora e psicológica foi normal e a acuidade
visual do olho esquerdo apresentou-se parcialmente preserva-
da, embora sem fixação central. A radiografia mostrou crânio de
configuração simétrica, abóbada craniana de espessura, densi-
dade, estrutura e contornos normais (figura 5). A mãe manifes-
tou sintomas depressivos durante os atendimentos, sendo ori-
entada a acompanhamento psicológico.

Figura 5: Radiografia de crânio mostrando assimetria das cavidades
orbitárias sem outras anormalidades

DISCUSSÃO

Anoftalmia e microftalmia são anormalidades oculares
raras que podem comprometer o desenvolvimento psicossocial
do indivíduo afetado. A assistência ao paciente e aos seus fami-
liares por equipe multidisciplinar contribui para o bem-estar e a
integração social(2). Por isso, a mãe foi encaminhada para trata-
mento psicológico e a filha para tratamento especializado em
centro de reabilitação visual.

A anoftalmia e microftalmia manifestam-se isoladamente
ou acompanhadas de alterações sistêmicas. A patogenia do de-
senvolvimento embriológico da anoftalmia é imprecisa.  A
microftalmia pode ter origem durante o período pós-natal por
alteração vítrea, diminuição da pressão intraocular ou desenvol-
vimento de cisto no período de fechamento da fissura óptica.
Entre os fatores que causam anoftalmia e microftalmia estão o
pesticida Benomyl e as infecções no período gestacional por:
rubéola, toxoplasmose, varicela, citomegalovírus, herpes zoster,
parvovírus B19, influenza e coxsackie A9. As causas não infecci-
osas ocorrem por deficiência materna de vitamina A, febre,
hipertermia, exposição a raio-X, solventes, talidomida, warfarin
e álcool, bem como pela mutação de diversos genes(3). Quando
acompanhadas de sindactilia, a anoftalmia e microftalmia po-
dem estar associadas a alteração dos genes BMP4, GDF6 e
SMOC1; oligodactilia ao gene SMOC1; defeitos cardíacos ao
SOX2; renais aos genes SOX2, OTX2, SMOC1 e GDF6; coloboma
aos SOX2, OTX2, PAX6, RAX, BMP4, SMOC1 e GDF6; proble-
mas auditivos aos SOX2 e OTX2(4). Distúrbios isquêmicos fo-
ram aventados como possibilidade etiológica de anoftalmia que
também ocorre sem explicação(5).

Esta paciente apresentou, ao nascimento, títulos elevados
de anticorpos IgG para rubéola e citomegalovírus. Porém, a mãe
havia sido vacinada e a comprovação laboratorial para rubéola
no terceiro mês de vida não ocorreu. Posteriormente foi vacina-
da, prejudicando o eventual diagnóstico.

A rubéola congênita inclui-se entre as principais causas de
cegueira infantil no Brasil, afetando entre 27.000 a 32.000 crian-
ças(6). A disponibilidade de vacina tornou-a potencialmente evi-
tável, diminuindo drasticamente sua ocorrência. As manifesta-
ções oculares são: microftalmia, uveíte anterior, retinopatia em
“sal e pimenta”, catarata, ceratopatia e erros de refração.  Ao
conjunto das manifestações denomina-se Síndrome da Rubéola
Congênita (SRC) que afeta o desenvolvimento de vários ór-
gãos, causando cardiopatia, cegueira, surdez e deficiências múlti-
plas. O risco aumenta quando a infecção ocorre nas primeiras
doze semanas de gravidez(7).

Um estudo que avaliou 152 mulheres vacinadas contra
rubéola sem conhecimento de sua gravidez, ou que engravidaram
até 30 dias após a vacinação, foi negativo para SRC(8). O Ministé-
rio da Saúde considerou efetiva a segurança da vacina quando
aplicada acima de trinta dias da concepção e afastou a associação
com SRC(9). Ocorrências semelhantes ao caso relatado são uma
associação entre vacina e eventos não relacionados à vacina,
podendo não ter explicação, tratar-se de infecção por
citomegalovírus ou serem causadas por outros fatores que de-
sencadeiam cardiopatia, malformações craniofaciais ou distúrbi-
os psicomotores(7).

Infecção congênita por citomegalovírus pode ocorrer em
qualquer estágio da gravidez ou durante o parto. O potencial
teratogênico é proporcional à precocidade da infecção. Há ma-
nifestação sistêmica, em que ocorrem calcificações cerebrais,
hepatoesplenomegalia, coriorretinite, trombocitopenia, exante-
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ma macular, anemia hemolítica e comprometimento do desen-
volvimento de órgãos, denomina-se doença de inclusão
citomegálica.

Quando ocorre anoftalmia ou microftalmia severa, o olho
contralateral pode ser normal ou portador de anormalidades
do segmento posterior, suscitando a necessidade de futuros es-
tudos na tentativa de estabelecer uma relação entre fenótipo e
respectivo genótipo(10). O coloboma é uma falha no fechamento
da fissura coroidal embrionária durante a 35ª a 41ª semana de
gestação e pode afetar íris, o corpo ciliar, a coroide, a esclera ou
a retina(11), como ocorreu no presente caso, podendo fazer parte
de diversas síndromes.

Este relato chama a atenção de algumas possibilidades
etiológicas referentes às malformações oculares congênitas e dos
cuidados psicológicos a serem valorizados durante a assistência
oftalmológica do paciente(12). Ao constatar-se a malformação con-
gênita, a habilidade do médico na comunicação da má notícia
pode contribuir para a diminuição do impacto inicial dos famili-
ares. Mesmo que a causa não seja identificada e a cura seja
inalcançável, sempre será possível proporcionar benefícios, não
somente tratando a doença e assistindo o doente, mas também
orientando e confortando os familiares que geralmente encon-
tram-se sob forte trauma emocional. Assim, através desta abor-
dagem holística, o médico oftalmologista poderá cumprir o prin-
cípio fundamental do Código de Ética Médica de atuar
humanisticamente nesta relação e com o melhor de sua capaci-
dade profissional em benefício de seu paciente(13).

A literatura nacional sobre o assunto é escassa e maiores
estudos serão necessários tanto para esclarecer a etiologia das
malformações oculares congênitas, como para orientar a condu-
ta dos oftalmologistas frente às manifestações psicossociais
sobrevindas nesta relação oftalmologista-paciente.
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