Ceratocone e retardo mental entre irmaos

Keratoconus and mental retardation in siblings
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RESUMO

Apresentamos dois irmaos com a associa¢iao de retardo mental e ceratocone
bilateral, filhos de pais consangiiineos, onde a avaliagdo genealdgica sugere
um padrio de heranca autossémica recessiva. Uma nova sindrome monogénica
pode ser sugerida. Um dos pacientes foi submetido a transplante de cérnea
penetrante e evoluiu com ilcera corneana infecciosa, com boa resposta ao
tratamento clinico. Bons resultados podem ser obtidos se a indicagido de
transplante de cérnea em retardados mentais for criteriosa.
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INTRODUCAO

Existe uma maior prevaléncia de
ceratocone em pacientes com retardo
mental. Enquanto numa populagio
normal encontramos uma relagdo de 1
paciente com ceratocone para cada
1000 pessoas, a prevaléncia entre re-
tardados mentais varia de 5 a 15% "2
A progressdo da doenga leva a perda
de acuidade visual e conseqiiente limi-
tacdo das atividades do paciente. A
situagdo leva ao dificil dilema de cor-
rigir ou ndo, cirurgicamente, pacientes
com retardo mental. O objetivo de
nosso trabalho é apresentar dois ir-
mios com retardo mental e cerato-
cone, filhos de pais consangiiineos,
discutir a etiopatogenia da doenga ¢ a
indicagdo de transplante de cornea.

RELATO DOS CASOS

Caso 1 (IV-3): R. B. C. S,, 10 anos,
sexo masculino, filho de pais com exa-
me oftalmoldgico normal e consangiii-
neos, mie refere gestagdo e parto sem
intercorréncias, apresenta atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor. Os
pais perceberam o surgimento de sin-
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tomas oculares em ambos os olhos
(AO) aos oito anos de idade, quando
foi feito o diagnodstico de ceratocone.
Exame fisico: peso, altura e perimetro
cefalico proporcionais a idade. Nao
foram evidenciados desvios fenotipi-
cos. Exame psiquiatrico revelou com-
portamento autistico. Exame oftalmo-
légico: acuidade visual indicou per-
cep¢do luminosa em ambos os olhos
porém sendo incapaz de acompanhar
objetos. Pouca colaboragdo para a
biomicroscopia. A ectoscopia verifi-
cou-se hiperemia conjuntival e
hidropsia corneana severa em AO.
Pressdo intra-ocular bidigital aparen-
temente normal. Mapeamento de reti-
na impossibilitado em fungido de opa-
cidade corneana. O paciente foi trata-
do com dexametasona 0,1%, beta-
bloqueador e midriatico topicos, apre-
sentando melhora importante apds 30
dias.

Caso 2 (IV-6): M. C. S, 17 anos,
sexo feminino, pais com exame
oftalmolégico normal e consangiiineos,
mie refere gestagdo e parto sem in-
tercorréncias, apresenta atraso do de-
senvolvimento neuropsicomotor. Os
pais perceberam o surgimento de sinto-
mas oculares em AO aos sete anos de
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idade, quando foi feito o diagndstico
de ceratocone. Ha um ano passou a
apresentar dificuldade para exercer
suas atividades bésicas pessoais (como
deambular sem a ajuda dos pais), im-
pedida pela baixa acuidade visual.
Exame fisico: peso, altura e perimetro
cefalico proporcionais a idade. Nao
foram evidenciados desvios fenotipi-
cos. Exame oftalmoldgico: acuidade
visual de movimento de maos em am-
bos olhos. A biomicroscopia revelou a
presenga de ceratocone avangado e
leucomas em AO. Pressdo intra-ocular
bidigital normal. Retina sem altera-
¢Oes através de oftalmoscopia indireta.
Em fun¢do da boa colaboragio, com-
portamento geral da paciente e
conscientizagdo dos pais, optou-se
pela realizagdo de transplante de
cornea penetrante em OE. Nio houve
intercorréncias no periodo poés-opera-
torio até que no 80° dia a paciente
apresentou ulcera corneana na jungio
doador-receptor, sem fator desenca-
deante aparente, cuja cultura revelou
Streptococcus pneumoniae. Iniciou-se
terapia com colirios forticados (cefalo-
tina 50 mg/ml e garamicina 14mg/ml).

Ceratocone e retardo mental entre irmdos

ApOs trés semanas de tratamento hou-
ve melhora do quadro restando ao final
leucoma cicatricial paracentral. No
quarto més pds-operatdrio a paciente
apresentava acuidade visual de conta
dedos a dois metros no olho operado e
deambulava sem a ajuda dos pais.

DISCUSSAO

Deve-se ou ndo realizar transplante
de coémea em pacientes com retardo
mental? Acredita-se que a associagdo
de ceratocone com retardo mental se
deva ao fato desses individuos estarem
constantemente esfregando os olhos, e
a maior prevaléncia de ceratocone em
pacientes atopicos reforga esta teoria 34,
Possiveis alteragdes morfologicas ocu-
lares como diminuigdo de rigidez
escleral poderiam tornar pacientes com
retardo mental mais vulneraveis a este
tipo de trauma, uma vez que apresentam
também maior incidéncia de hidrépsia 5.

Pacientes com retardo mental tém
uma maior susceptibilidade ao trauma
no pds-operatdrio, quer seja auto-infli-
gido quer por outros retardados men-

tais em instituigdes. VOLKER-DIEBEN
et al * analisando resultados de trans-
plante de comea em pacientes porta-
dores de sindrome de Down encontra-
ram 33% de insucesso devido, na
grande maioria, a infecgdo bacteriana
(9,7%) e ao trauma (6,5%). Porém,
pacientes com sindrome de Down di-
ferem dos relatados nesse estudo pois
0S mesmos possuem maior susceptibi-
lidade a diversos tipos de infecgdes, o
que poderia favorecer o surgimento de
ceratites infecciosas 5. HOVDING et al ¢
obtiveram bons resultados utilizando a
epiceratofacia no tratamento de cera-
tocone em retardados mentais. Essa
técnica ndo corrige opacidades cicatri-
ciais ou hidropsia, porém evita com-
plicagdes que podem surgir com o
transplante penetrante como rejeigao,
endoftalmite ou deiscéncia da sutura ’.

Antes de se indicar um transplante
em um paciente com retardo mental,
deve-se testar a tolerdncia a instilagdo
de colirios e a habilidade em cooperar
com exames oftalmoldgicos. Sobretu-
do, avaliar se os pais estdo motivados
e com disponibilidade para se dedicar
ao paciente em tempo integral - pelo
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Legenda:

= masculino, normal
= feminino, normal
= abortamento espontineo

= natimorto de sexo indefinido

= consangiiinidade

ou m = x = miltiplo dos individuos normais

[l ou @ = ceratocone e retardo mental
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menos nas primeiras semanas de pos-
operatorio .

Ainda, neste relato, a associagdo de
ceratocone bilateral e retardo mental
com repetigio na mesma irmandade
poderia nos sugerir uma sindrome
monogénica. O padrdo de heranga su-
gerido pelo heredograma ¢ autossOmi-
co recessivo devido a consangiiinidade
parental e ao fato de que os dois afeta-
dos sdo de sexos diferentes. Duke-
Elder e colaboradores ® revisaram va-
rios casos na literatura onde o ceratoco-
ne esta associado a um heranga autos-
sOmica recessiva, porém isoladamen-
te, sem a presenga de retardo mental.
Isto poderia ser uma nova sindrome,
uma vez que nio ha relatos de casos de
ceratocone associado a retardo mental
e sem desvios fenotipicos, com heranga
autossOmica recessiva, descritos na lite-
ratura °.

CONCLUSAO

A indicagdo de transplante de
cornea em pacientes com retardo men-
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tal deve respeitar critérios como com-
portamento do paciente € conscien-
tizagdo dos pais para que bons resulta-
dos sejam atingidos, levando em consi-
deragdo o bindmio risco-beneficio.
Embora a associagdo ceratocone € re-
tardo mental ja esteja bem estabeleci-
da, acreditamos que neste relato possa-
mos estar frente a uma nova sindrome
com padrio de heranga autossOmica
recessiva.
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