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APRESENTAÇÃO

O volume 59 (1) dos nossos arquivos é lançado as vésperas do 97º aniversário do IPB. Neste ano 
repetiremos, na nossa reunião, o tema Oftalmologia Longitudinal, com as opções terapêuticas uti-
lizadas no passado, no presente e no futuro.

Em meio as reformas do nosso edifício, tombado recentemente pelo patrimônio histórico da ci-
dade de Campinas; renova-se mais uma vez e constantemente este Instituto, tão presente na história 
e, ao mesmo tempo, no futuro da nossa especialidade.



9

Arquivos IPB - Volume 59

EDITORIAL

 Todos sabemos a importância da Oftalmologia pediátrica e seu papel no desenvolvimento da 
saúde pública do nosso povo.

 Em contraposição à oftalmogeriatria, que tende a se expandir geometricamente nos próximos 
anos, devido ao envelhecimento da nossa população; sabemos que, aos poucos, o número de novas 
crianças que teremos o prazer de atender tende a diminuir. Esse fato aumenta também, de forma 
exponencial a nossa responsabilidade na batalha contra a cegueira e a ambliopia das futuras gera-
ções, no momento em que nossos idosos, se Deus assim permitir, estiverem desfrutando de sua 
merecida aposentadoria.

 Como formadores de novos jovens e competentes colegas, acredito ser nossa função, neste mo-
mento, realçar a importância da oftalmologia pediátrica e de qualquer oftalmologista geral, nesta 
luta tão importante.

O Instituto tem trabalhado ativamente nesse contexto, inclusive com a participação de nossos 
residentes, empenhados em aprender a cuidar da visão das nossas crianças.

Aos especialistas pediátricos os nossos parabéns, e a nossa homenagem com a criação da nossa 
quinta sala na reunião anual do IPB.

 

Até 10 de Junho,

Abraços,

Elvira Abreu
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NORMAS PARA PUBLICAÇÃO DE ARTIGOS NOS 
ARQUIVOS DO IPB

 

Instruções para Autores
 Desde sua primeira edição, em 1932, a única norma para publicação de artigos nos Arquivos do 

Instituto Penido Burnier era a seguinte:

  Os Arquivos publicam unicamente os trabalhos dos membros titulares e honorários da Associa-
ção Médica do Instituto Penido Burnier e aparecem em fascículos, sem data fixa.

 Desde 1984, no entanto, com o crescente aumento no interesse para publicação de artigos e opi-
niões, os arquivos passaram a ser editados semestralmente, tendo sido comunicados os órgãos de 
competência.

 À partir de 2004, passaram a ser as seguintes normas para publicação nos Arquivos:

 Sua publicação é semestral, tendo como objetivo registrar a produção científica em Oftalmolo-
gia, Otorrinolaringologia e Anestesio-logia, estimular o estudo, o aperfeiçoamento e a atualização 
dois profissionais da especialidade. São aceitos trabalhos originais, em português, inglês, espanhol 
e francês, sobre experimentação clínica e aplicada, relatos de casos, análises de temas específicos, 
revisões de literatura, opiniões, cartas ao editor e comentários.

 Todos os trabalhos, após aprovação prévia pelos editores, serão encaminhados para análise e ava-
liação de dois ou mais revisores, sendo o anonimato garantido em todo o processo de julgamento. 
Os comentários serão devolvidos aos autores para modificações no texto ou justificativas de sua 
conser-vação. Somente após aprovação final dos revisores e editores, os trabalhos serão encaminha-
dos para publicação.

 As normas que se seguem foram baseadas no formato proposto pelo International Commitee of 
Medical Journal Editors e publicadas no artigo: Uniform requirements for manuscript submitted to 
biomedical jounals.

 O respeito às instruções é condição obrigatória para que o trabalho seja considerado para análise.

Requisitos Técnicos
Devem ser enviadas:

 A – Três cópias, em papel tamanho ISO A4, digitadas em espaço duplo, fonte tamanho 12, mar-
gem de 2,5cm de cada lado, com páginas numeradas em algarismos arábicos, iniciando-se cada se-
ção em uma nova página, na sequência: página de título, resumo e descritores, abstract e keywords, 
texto, agradecimentos (eventuais), referências, tabelas e legendas;

B – Permissão para reprodu-ção do material;

 C – Aprovação do comitê de ética da instituição onde foi realizado o trabalho, quando forem tra-
balhos de experimentação.

 Após as correções sugeridas pelos revisores, a forma definitiva do trabalho deverá ser encaminha-
da em duas vias com as modificações.



12

Arquivos IPB - Volume 59

Preparo do Artigo
- Página de identificação: Deve conter:

a) Título do artigo, em português e inglês; b) Nome de cada autor, com seu grau acadêmico e afi-
liação institucional; c) nome do departamento e instituição aos quais o trabalho deve ser atribuído; 
d) nome, endereço e email do autor a quem deve ser encaminhada correspondência; e) fontes de 
auxílio à pesquisa.

- Resumo e descritores: A segunda página deve conter o resumo em português de não mais que 
250 palavras. Especificar três descritores, em português que definam o assunto do trabalho.

- Texto:

a) Artigos originais devem apresentar as seguintes partes: Introdução, métodos, resultados, dis-
cussão, conclusão e referências. b) Relato de casos devem apresentar introdução (com breve revi-
são de literatura), relato do caso, discussão, conclusão e referências. c) artigos de revisão: divisões 
diferentes podem ser adotadas, mas convindo que apareçam informações de um breve histórico 
do tema, seu estado atual de conhecimento e as razões do trabalho, métodos de estudo, hipóteses e 
linhas de estudo, etc. Em todas as categorias, as referências devem estar contidas no final do traba-
lho e enumeradas.

- Referências: Devem ser enumeradas consecutivamente, com algarismos arábicos. A apre-sen-
tação deverá estar baseada no formato denominado Vancouver style, com forme exemplos abaixo. 
Os títulos de periódicos deverão ser abreviados de acordo com o estilo apresentado pela Journal 
Indexed in Index Medicus, de National Library of Medicine.

Para todas as referências, cite todos os autores, até seis. Nos trabalhos com mais autores, cite ape-
nas os seis primeiros, seguidos da expressão et al.

Exemplos de como devem ser citadas:

1. Artigos de periódicos

Paixão FM, Abreu M. Distrofia de cones. Arq IPB. 1998; 40(2): 21-9

2. Livros

Abreu GB. Ultrassonografia: Atlas & texto. 3. Ed. Rio de Janeiro: Cultura Médica; 2002.

3. Teses

Schor P. Idealização, desenho, construção e teste de ceratômetro cirúrgico quantitativo [tese]. São 
Paulo: Universidade Federal de São Paulo; 1997.

4. Documentos eletrônicos

Herzog Neto G, Curi RLN. Características anatômicas das vias lacrimais excretoras nos bloqueios 
funcionais ou Síndrome de Milder. Ver Bras Oftalmol [periódico online] 2003, 62(1). Disponível 
em: http://www.sboportal.org.br

Endereço para envio do trabalho
Os trabalhos deverão ser enviados pelo correio, ao endereço:

Arquivos do Instituto Penido Burnier

Rua Dr. Mascarenhas, 249

CEP 13020-050 – Campinas - SP
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INTRODUÇÃO
 A Síndrome de Ehlers-Danlos (SED), oriunda 

de defeitos genéticos da síntese e estrutura do te-
cido conjuntivo e colágeno, tem vários padrões 
de transmissão genética e consiste em diferentes 
fenótipos e subtipos.1 Clinicamente, apresenta 
hiperextensibilidade e fragilidade cutâneas, fe-
rimentos fáceis e cicatrização deficiente, além 
de hipermobilidade articular localizada ou ge-
neralizada. Casos específicos podem cursar com 
alterações obstétricas, cardiovasculares e oftal-
mológicas. Esses achados são importantes para 

_______________________________________

Trabalho realizado no Instituto Penido Burnier.
1 Médico residente do segundo ano (R2) em of-
talmologia da Fundação Dr. João Penido Bur-
nier – Campinas/SP.
2 Médica oftalmologista colaboradora da Funda-
ção Dr. João Penido Burnier, subespecialista em 
Córnea, Doenças Externas e Cirurgia Refrativa.

Thiago Carvalho e Silva Figueiredo

Av. Andrade Neves, 683 

Campinas/SP CEP 13013-161

Recebido para publicação em: 15/02/2017

Aceito para publicação em: 28/02/2017

_______________________________________

Palavras-chave: Síndrome de Ehlers-Danlos; 
Manifestações Oculares; Córnea.

MANIFESTAÇÕES OCULARES NA SÍNDROME DE 
EHLERS-DANLOS
OCULAR MANIFESTATIONS IN EHLERS-DANLOS 
SYNDROME

Thiago Carvalho e Silva Figueiredo1

Taíse Tognon2

Elvira Barbosa Abreu 2

RESUMO
Introdução: A Síndrome de Ehlers-Danlos 
(SED), deriva de defeitos genéticos na sín-
tese e estrutura do tecido conjuntivo e colá-
geno. Possui vários padrões de transmissão 
genética e apresenta inúmeros fenótipos e 
subtipos. Além das clássicas manifestações 
articulares e dermatológicas, a SED pode 
ocasionalmente apresentar manifestações 
oculares. Objetivo: Relatar o caso de uma 
paciente portadora de SED com manifesta-
ções oculares. Materiais e Método: Relato 
de caso e revisão de literatura. Conclusão: 
A SED pode cursar não apenas com alte-
rações sistêmicas, algumas limitantes ou 
com risco de vida, mas também apresentar 
achados oculares. Portanto, manifestações 
oculares da SED, embora incomuns, devem 
sempre ser pesquisadas.
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a identificação e o diagnóstico precoce, minimi-
zando complicações e melhorando a qualidade 
de vida dos pacientes. 

RELATO DE CASO
M. E. G. N., sexo feminino, nove anos de ida-

de, procedente de Campinas –SP. 

 Procurou o serviço oftalmológico da Funda-
ção Dr. João Penido Burnier para consulta de 
rotina. Nos antecedentes pessoais relatava Sín-
drome de Ehlers-Danlos em acompanhamento 
com reumatologista. Nega antecedentes familia-
res e oftalmológicos.

 Ao exame oftalmológico:

Acuidade visual:

 OD: +2,50 -5,00 180o V: 0,8

 OE: +2,00 -2,75 150o V: 0,8

Biomicroscopia:

 OD: pálpebras e conjuntivas sem alterações, 
presença de haze corneano temporal e afina-
mento corneano,  câmara anterior (CA) profun-
da, íris trófica e cristalino transparente. (Foto 1)

 OE: pálpebras e conjuntivas sem alterações, 
presença de haze corneano nasal e afinamento 
corneano, CA profunda, íris trófica e cristalino 
transparente. (Foto 2)

Fundoscopia:

 AO: Disco óptico róseo, bem delimitado, esca-
vação fisiológica, mácula e vasos sem alterações.

 A paquimetria revelou  afinamento corneano 
difuso. (Figura 1)

 A topografia evidenciou um astigmatismo 
irregular decorrente do afinamento corneano. 
(Figura 2)

 

Foto 1. Biomicroscopia de OD revelando o afina-
mento corneano.

 

Foto 2. Biomicroscopia de OE demonstrando 
haze corneano nasal. 

Figura 1. Paquimetria de OD e OE demonstrando 
afinamento corneano difuso.



15

Arquivos IPB - Volume 59

 

Figura 2. Topografia de OD e OE apresentando 
astigmatismo irregular.

DISCUSSÃO
 O espectro da SED apresenta quadros clínicos 

variáveis e geneticamente heterogêneos, pos-
suindo em comum a fragilidade dos tecidos, 
hipermotilidade articular e hiperextensiblidade 
cutânea.2

Os defeitos no colágeno, através de mutações 
genéticas específicas de vários tecidos, são o 
fundamento de todas as formas de SED conhe-
cidas até o presente. 

O diagnóstico se baseia, em grande parte, no 
exame clínico e em critérios diagnósticos espe-
cíficos.3 A Síndrome de Marfan e Larsen podem 
assemelhar-se ao espectro da SED.1

O tratamento da maioria dos problemas cutâ-
neos e articulares deve ser conservador e pre-
ventivo, através de fisioterapia e aconselhamen-
to genético. 

O acometimento ocular da SED ocorre em 2% 
dos pacientes e pode estar associada à ectopia 

lentis, fragilidade da esclera com ruptura do glo-
bo ocular decorrente de traumas leves, dobras 
epicânticas, microcórnea, ceratocone, miopia e 
descolamento de retina.4

A maioria das manifestações corneanas são 
encontradas no SED tipo VI5 e consistem em 
alterações na espessura e curvatura corneana, 
como o ceratocone e o ceratoglobo.6

CONCLUSÃO
 As manifestações oculares na Síndrome de 

Ehlers-Danlos são incomuns. Dentre os achados 
oftalmológicos, a córnea é um tecido alvo, que 
pode apresentar alterações macro e microestru-
turais.7 O caso relatado ilustra esta situação, na 
qual a córnea da paciente foi o sítio ocular aco-
metido.

 Portanto, as manifestações oculares da SED 
devem sempre ser pesquisadas, podendo, em 
alguns casos, inclusive contribuir para a eluci-
dação diagnóstica.8

ABSTRACT
Introduction: Ehlers-Danlos Syndrome 

(EDS), which originates from genetic defects in 
the synthesis and structure of connective tissue 
and collagen, has several genetic transmission 
patterns and consists of different phenotypes 
and subtypes. In addition to the classic articu-
lar and dermatological manifestations, EDS may 
occasionally present ocular manifestations. Pur-
pose: To report a case of a patient with Ehlers-
-Danlos Syndrome presenting ocular manifesta-
tions. Method: Case report and literature review. 
Conclusion: EDS may cause not only systemic 
alterations, some of them considered life threa-
tening or limiting daily activities, but presents 
ocular findings. Although being uncommon, 
ocular manifestations of EDS should be pursed, 
since it may contribute to correct diagnostic.

Keywords: Ehlers-Danlos Syndrome; Ocular 
Manifestations; Cornea.
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INTRODUÇÃO
 O termo distrofia de cones é utilizado para 

achados morfológicos e funcionais normais em 
recém-nascidos, que progressivamente tornam-
-se alterados com o desenvolvimento de sinto-
mas durante a vida(1). Inicialmente, as queixas 
são: diminuição da acuidade visual, alteração 
nos contrastes e, também, na visão de cores. 
Nistagmo e fotofobia também podem estar as-
sociados ao quadro clínico. As alterações oftal-
mológicas e funcionais frequentemente prece-
dem as mudanças fundoscópicas(2). 

 A distrofia de cones pode ser classificada em 
forma estacionária (acromatopsia) e/ou progres-
siva. A forma estacionária, por sua vez, pode ser 
subdividida em acromatopsia típica completa 
ou incompleta e caracteriza-se por ausência de 

_______________________________________

Fundação João Penido Burnier
1 Residente do 3º ano de Oftalmologia da Fun-
dação João Penido Burnier
2 Médica Oftalmologista do Instituto Penido 
Burnier
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Palavras-chave: Distrofia de cones, acromatop-
sia, distrofias maculares.

DISTROFIA DE CONES: A IMPORTÂNCIA DO 
DIAGNÓSTICO PARA A MELHORA DA QUALIDADE 
DE VIDA
CONE DYSTROPHY: THE VALUE OF DIAGNOSIS TO 
IMPROVING QUALITY OF LIFE

Guilherme Ferreira Bandeira Coelho Dias1

Ana Carolina Pinto Moreira de Mello Porto1

Murilo Meiwa1

Natalia Belo Rodrigues2

Elvira Barbosa Abreu2

RESUMO
Introdução: O termo distrofia de cones é 
utilizado para achados morfológicos e fun-
cionais normais em recém-nascidos, que 
progressivamente tornam-se alterados com 
o desenvolvimento de sintomas durante 
a vida(1). Objetivo: Relatar um caso raro 
de Distrofia de cones. Materiais e Método: 
Relato de caso. Conclusão: A distrofia de 
cones é uma doença rara e de difícil diag-
nóstico, podendo ter diferentes tipos de he-
rança, formas de evolução e múltiplas ma-
nifestações clínicas.
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função dos cones já ao nascimento. Na acroma-
topsia típica completa, os cones estão ausentes 
ou mal-formados, portanto a visão é fornecida 
apenas pelos bastonetes extinguindo-se a visão 
de cores, daí o fato de também ser chamada 
de monocromatismo de bastonetes. Já a forma 
incompleta da acromatopsia típica possui al-
guma função residual dos cones e os pacientes 
conseguem ter alguma discriminação para as 
cores. As duas formas, completa e incompleta, 
provavelmente são expressões diferentes de um 
mesmo genótipo e refletem o número de cones 
ausentes ou anormais(3).

 A distrofia de cones na forma progressiva (do-
ença progressiva de cones)(4-5), pode afetar os 
diversos pigmentos da visão de cores(1,6), acar-
retar em mudanças na acuidade visual (5) e, tam-
bém, apresentar algumas alterações fundoscó-
picas(4-5). Essa forma de distrofia parece ser um 
grupo bastante heterogêneo de doenças, para as 
quais existem vários tipos de classificação e dife-
rentes formas de herança(4).

RELATO DE CASO
 F. A. P., 7 anos, procedente e natural de São 

Paulo, veio ao nosso serviço (Instituto Penido 
Burnier), com queixa de baixa acuidade visual 
há 3 anos (relatado pelo pai) e sendo tratado 
com oclusão ocular devido ao diagnóstico de 
ambliopia. 

IDA: ndn

Antecedentes oftalmológicos: nasceu com nis-
tagmo e fotofobia. Fez tratamento com oclusão 
por 3 anos consecutivos devido diagnóstico de 
ambliopia, sem sucesso. Solicitado ao pai que 
fizesse exames de imagem do crânio por des-
confiarem de crescimento de massa tumoral ce-
rebral.

Antecedentes pessoais: parto cesáreo, a termo, 
sem intercorrências durante gestação ou parto. 
Desenvolvimento neuropsicomotor adequado 
para a idade.

Antecedentes familiares: Pais sem alterações 
oculares. Relação não consanguínea. Avó pater-
na com fotofobia.

Ao exame oftalmológico:

ODV: -3,75 a 180° V: 20/200

OEV: -4,75 a 165° V: 20/150

p/perto AO: lê 6M

Optado por adaptar auxílios ópticos para vi-
são subnormal:

Para longe: telescópio  8 x 8,2 vê 20/20 com 
preferência pelo OE à meia luz do consultório 

Para perto: lupa de apoio 4X vê 2M

À biomicroscopia: nistagmo horizontal de pe-
quenas amplitudes que pioram às lateroversões 
em AO

À fundoscopia: papila corada, bordos regula-
res, escavação fisiológica, finas granulações hi-
pocoradas na região macular em AO

Ao teste de Ishiara: dificuldade para ver as co-
res verdes quando com óculos com lente Clarlet 
F60. Sem o óculos, menor não visualiza nenhu-
ma carta.

Solicitados, por fim, Angiofluoresceinografia 
(AGF), OCT de mácula e Eletrorretinografia 
(ERG).

AGF: nervo óptico com hiperfluorescência 
preservada, flush coroidal normal, área de hi-
pofluorescência preservada na região macular e 
circulação retiniana sem alterações.

OCT de mácula: espessura macular preserva-
da em ambos os olhos (210micras)

ERG: comprometimento da função dos cones, 
com preservação da função dos bastonetes em 
ambos os olhos (distrofia de cones).

Devido a história clínica do paciente, aos re-
sultados dos exames e à revisão bibliográfica, 
trata-se de um caso de distrofia de cones no ini-
cio do quadro, sem alteração de fundoscopia, no 
momento.

Paciente foi submetido ao teste com lentes 
corretivas de filtro tipo Clarlet F60, com melho-
ra da acuidade visual para 20/80 em ambos os 
olhos.
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DISCUSSÃO
 A distrofia de cones é uma doença retiniana 

hereditária que primariamente afeta a função 
do sistema de cones, com preservação ou envol-
vimento limitado do sistema de bastonetes, que 
surge com o avanço da doença(7).A função visu-
al nos pacientes com distrofia de cones é mais 
debilitada sob condições de adaptação à luz, e 
as perdas incluem redução na acuidade visual, 
fotofobia, sensibilidade ao ofuscamento (glare), 
e defeitos na visão de cores(4,6,7).

 Na acromatopsia típica completa, os pacientes 
são virtualmente cegos para cores, sendo capazes 
de perceber apenas diferenças de luminosidade. 
Geralmente, apresentam, já na primeira infân-
cia, nistagmo pendular, que tende a reduzir com 
a idade, baixa acuidade visual e marcante foto-
fobia. É bastante comum encontrarem-se altos 
graus de hipermetropia também nestes pacien-
tes(8). A acuidade visual (AV) geralmente se situa 
em torno de 20/200, mas costuma melhorar em 
ambientes menos iluminados(3-8). A fundoscopia 
geralmente é normal ou mostra mínimas alte-
rações, como redução do reflexo foveal ou finas 
granulações na mácula. O ERG mostra ausência 
de resposta dos cones (fase fotópica) e respos-
ta normal para os bastonetes (fase escotópica). 
Nos testes de visão de cores, os pacientes con-
seguem reconhecer apenas a primeira prancha 
de Ishihara e mostram importantes alterações 
no panel D-15, geralmente sem eixo definido ou 
com um eixo de confusão que se situa entre o 
deutan e o tritan(9). O campo visual (CV) pode 
estar normal ou mostrar leve constrição. Um es-
cotoma central às vezes pode ser demonstrado 
nos pacientes mais velhos. Existe uma forma 
incompleta da acromatopsia típica, onde há al-
guma função residual dos cones e os pacientes 
conseguem ter alguma discriminação para as 
cores. As duas formas, completa e incompleta, 
provavelmente são expressões diferentes de um 
mesmo genótipo e refletem o número de cones 
ausentes ou anormais(3). A acromatopsia típica 
tem herança autossômica recessiva. Já a forma 
atípica possui herança recessiva ligada ao X e 
também é conhecida como monocromatismo 
do cone azul, pois o sistema de cones S, res-

ponsável pela percepção do azul, é normal. Ela 
afeta, praticamente, só homens e seus sintomas 
tendem a ser menos severos. A AV normalmen-
te se situa entre 20/80 e 20/200 e a maioria dos 
pacientes é míope. Nos testes de visão de cores, 
tendem a mostrar um eixo de confusão no deu-
tan ou no protan, com menos erros no tritan(8).

 As formas progressivas das distrofias de co-
nes se caracterizam pela deterioração precoce 
e progressiva da AV e da visão de cores, além 
de nistagmo e fotofobia. Procura-se fazer uma 
distinção entre distrofia de cones e distrofia de 
cones e bastonetes (ou mista). Na distrofia de 
cones pura, teoricamente, os bastonetes esta-
riam normais. Já na distrofia mista haveria uma 
disfunção concomitante, ainda que menos seve-
ra, dos bastonetes. Porém, em muitos pacientes 
descritos como portadores de distrofia de cones, 
a função dos bastonetes é normal nos estágios 
iniciais, mas se deteriora à medida que a doença 
progride(8). Por isto alguns autores acreditam que 
a diferenciação não deveria ser feita e que todos 
os casos deveriam ser considerados como dis-
trofia de cones e bastonetes. A distrofia de cones 
e a distrofia mista podem ter herança autossô-
mica dominante (a mais comum), autossômica 
recessiva, recessiva ligada ao X(10-11) ou podem se 
manifestar de forma isolada.  Geralmente ob-
serva-se uma redução gradual da AV na primei-
ra e segunda décadas de vida, acompanhada de 
fotofobia e perda gradativa da visão de cores. A 
AV costuma ser pior durante o dia (hemeralo-
pia), mas com a progressão da doença, torna-se 
ruim também à noite (nictalopia)(3). Nos está-
gios iniciais, a fundoscopia costuma ser normal 
ou apenas levemente alterada, com perda do 
reflexo foveal ou granulações na mácula. Poste-
riormente, pode-se observar uma atrofia oval do 
epitélio pigmentar da mácula, com aspecto de 
“bronze batido”, às vezes associada à atrofia re-
tiniana mais difusa. Uma maculopatia em “olho 
de boi” (“bull’s eye”) é freqüentemente notada, 
com importante simetria em ambos os olhos(3). 
Em estágios ainda mais avançados, surgem a 
palidez do disco óptico, o afilamento arteriolar 
difuso e a pigmentação periférica da retina. Os 
defeitos do campo visual podem incluir esco-
toma central, escotoma em anel, perda do CV 
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periférico e redução difusa da sensibilidade. O 
ERG é normal nos estágios iniciais, evolui com 
redução da função dos cones e preservação da 
função dos bastonetes, até que, em estágios mais 
avançados, torna-se subvoltado de forma difu-
sa, revelando o comprometimento também dos 
bastonetes(12-13).

Diante de casos de distrofia de cones devemos 
nos lembrar das lentes filtrantes. Essas lentes co-
loridas visam diminuir a intensidade das radia-
ções luminosas que atingem os olhos proporcio-
nando conforto e proteção. Têm, também como 
objetivo, o aumento do contraste, a redução do 
ofuscamento e a melhora da percepção de cores. 
Podem ser encontradas montadas em óculos, 
encaixe ou “clip-on” e, também, como lentes de 
contato. (14)

CONCLUSÃO
 A distrofia de cones é uma doença rara e de 

difícil diagnóstico, podendo ter diferentes tipos 
de herança, formas de evolução e múltiplas ma-
nifestações clínicas. Diante disso, deve- se fazer 
uma anamnese cuidadosa, exame oftalmológico 
completo, e utilizar exames como: ERG, teste da 
visão de cores e campo visual. Mesmo assim, em 
alguns casos, só o tempo poderá levar ao diag-
nóstico correto. E um diagnóstico bem feito 
determinará o prognóstico, a conduta frente a 
cada paciente, a melhora na qualidade de vida 
com adaptações de lentes filtrantes e recursos 
ópticos para visão subnormal e, também, ao 
melhor aconselhamento aos pais.

ABSTRACT 
Introduction: Cone dystrophy is the termi-

nology used for morphological and functional 
findings on newborns, which become progres-
sively distorted and begin to develop symptoms 
during life(1). Purpose: Relate a rare case of Cone 
Dystrophy. Method: Case report. Conclusion: 
Cone dystrophy is a rare and hard-to-diagnose 
disease, having different possible types of inhe-
ritance, progression schemes and many clinical 
signs.

Keywords: Cone Dystrophy, achromatopsia, 
Macular dystrophy
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INTRODUÇÃO
Mais de 2 milhões de pessoas em todo o mun-

do são propensas para ter uveíte. Nos Estados 
Unidos, a uveíte tem uma prevalência estimada 
em cerca de 38 casos e uma incidência de 15 ca-
sos por 100.000 habitantes. As complicações in-
cluem danos à retina e o glaucoma. Os pacientes 
com uveíte têm um risco aumentado de desen-
volver glaucoma não só por causa da uveíte, mas 
também como efeito colateral do uso de crônico 
corticosteróides, o pilar do tratamento da uveí-
te.1
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GLAUCOMA INFLAMATÓRIO SECUNDARIO A 
RETINOCOROIDITE POR TOXOPLASMOSE
INFLAMATORY GLAUCOMA SECONDARY TO 
TOXOPLASMOSIS RETINOCHOROIDITIS  

RESUMO
Introdução:. Mais de 2 milhões de pesso-
as em todo o mundo são propensas a ter 
uveíte. Em 1813, Joseph Beer relatou pela 
primeira vez a associação de uveíte e glau-
coma. A prevalência de glaucoma entre pa-
cientes com uveíte varia de 5% a 20%;com 
toxoplasmose chega a 38%.O principal 
tratamento clinico inclui colirios anti-
-glaucomatosos. Alguns pacientes graves 
necessitam de cirurgias de filtração para 
controlar a PIO, como a trabeculectomia, 
a esclerectomia profunda e o implante de 
dispositivo de drenagem do glaucoma. 
Objetivo: descrever um caso de glaucoma 
inflamatorio por Toxoplasmose com evo-
lução para tratamento cirúrgico. Materiais 
e Método: Relato de Caso e revisão da li-
teratura. Conclusão: O glaucoma uveítico 
é potencialmente causa de cegueira e deve 
ser diagnosticado precocemente. O uso do 
implante de Ahmed apresentou bons resul-
tados no tratamento do glaucoma uveítico.

Rafael Nojiri Moreira1

Marcio A. Nogueira Costa2

Palavras-chave: Uveíte, glaucoma, toxoplasmose.
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Em 1813, Joseph Beer relatou pela primeira 
vez a associação de uveíte e glaucoma, descre-
vendo-a como irite arterítica seguida de glauco-
ma e cegueira. Em 1891, Priesley Smith propôs 
a primeira classificação moderna do glaucoma 
uveítico. Em 1906, Fuchs descreveu a uveítehe-
terocrômica e, em 1948, Posner e Schlossman 
descreveram a crise glaucomatociclítica.2

A prevalência de glaucoma entre pacientes 
com uveíte varia de 5% a 20%; e é muito in-
fluenciada pela doença subjacente, pela duração 
e pela idade do paciente.4. Não existe predileção 
por raça, sexo ou idade.5 O glaucoma é  mais co-
mum nas uveítes crônicas, com uma incidência 
de 11% após 5 anos.1 A ocorrência de glaucoma 
secundário depende do tipo de uveíte; sendo 
mais comum na ciclite heterocrômica de Fuchs, 
síndrome de Posner-Schlossman, uveíte infec-
ciosa associada à herpes e artrite idiopática juve-
nil. 1Westfall e cols. relataram que a prevalência  
do aumento da pressão intra-ocular (PIO)  na 
retinocoroidite por  toxoplasmose era de 38%.7

O principal tratamento clinico inclui colirios 
anti-glaucomatosos e medicamentos imunomo-
duladores. Alguns pacientes graves necessitam 
de cirurgias para o controle da PIO, como a tra-
beculectomia, a esclerectomia profunda e o im-
plante  de drenagem.5 

OBJETIVO
O objetivo deste estudo é descrever um caso 

de glaucoma uveítico secundário a retinocoroi-
dite por toxoplasmose que evoluiu rapidamente 
para implante de drenagem.

RELATO DE CASO
A.S., 18 anos, com queixa de BAV em OD há 10 
dias.

Antecedentes Oftalmológicos: nada digno de 
nota.

Antecedentes Pessoais: nada digno de nota.

Ao exame oftalmológico:

Acuidade Visual:

ODV:20/40 (C/C)

OEV:20/20 (C/C)

Biomicroscopia:

      OD: injeção ciliar,  córnea transparente, pre-
cipitados ceráticos, RCA+2, fácica.

       OE: conjuntiva clara, córnea transparente, 
sem RCA, cristalino transparente.

Tonometria:

ODT:12mmhg       OET:12 mmhg

Fundoscopia:

      FO OD: vitreíte +2, lesão amarelada, justapa-
pilar, temporal superior, atenuação vascular em 
arcada temporal superior .(figura 1)

      FOOE: sem alterações (figura 2)

 

Figura 1: vitreíte +2, lesão amarelada, justapa-
pilar, temporal superior, atenuação vascular em 
arcada temporal superior

 

Figura 2:  sem alterações

Tomografia de Coerência Óptica: 
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OCT OD:  preservação das camadas internas e 
externas da retina, mácula sem alterações. (fi-
gura 3)

OCT OE:  preservação das camadas internas e 
externas da retina, mácula sem alterações. .(fi-
gura 4)

 

Figura 3: preservação das camadas internas e ex-
ternas da retina, mácula sem alterações.

 

Figura 4: preservação das camadas internas e ex-
ternas da retina, mácula sem alterações.

Foi aventada a hipótese diagnóstica de retino-
coroidite  de Jensen por toxoplasmose,já que o 
paciente apresentava,também,quadrantopsia 
correspondente à lesão. Foram solicitados exa-
mes e sorologias (VDRL, FTABS, toxoplasmose, 
PPD, sarcoidose). Todos exames negativos, com 
exceção IgG + para toxoplasmose.

O tratamento proposto foi: Sulfametoxazol 
800mg e Trimetoprima 160 mg (12/12horas, 
por 30 dias) +Prednisona 40mg/dia +Predfort 
colírio ® (3/3 horas) + Tropicamida colírio (8/8 
horas).

Após 30 dias, paciente relata melhora da visão.

Ao exame oftalmológico (após 30 dias):

Acuidade Visual:

ODV: 20/20 (C/C)

OEV: 20/20 (C/C)

Biomicroscopia:

      OD: conjuntiva clara, córnea transparente, 
sem RCA, cristalino transparente.

       OE: conjuntiva clara, córnea transparente, 
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sem RCA, cristalino transparente.

Tonometria:

       ODT:48 mmhg       OET:12 mmhg

Fundoscopia:

      FOOD: lesão cicatrizada, sem vitreíte.

      FOOE: sem alterações.

Gonioscopia:

 OD: goniossinéquias 180º,  superior.

 OE: sem alterações.

Foi prescrito Diamox® (acetazolamida) de 8/8 
horas, Drusolol® (dorzolamida+ timolol) de 
12/12 horas, tartarato de Brimonidina (12/12ho-
ras). Sem melhora da PIO em OD. 

Paciente foi submetida a implante de drena-
gem (TUBO de AHMED). No 2º dia de pós-
-operatório, PIO OD: 12mmHg (sem uso de 
colírios) – Figura 5.

 

Figura 5

Desta maneira fechamos o diagnostico de 
glaucoma inflamatório (glaucoma uveítico) com 
fechamento angular,secundário retinocoroidite 
por toxoplasmose.

DISCUSSÃO
 Glaucoma uveítico é um dos glaucomas mais 

difíceis de se conduzir.2 O glaucoma uveítico 
pode ser dividido em 2 formas: ângulo aberto e 
ângulo fechado.5 O glaucoma de ângulo aberto 
representa a forma mais comum de glaucoma 
uveítico.1

Com relação ao glaucoma inflamatório de ân-
gulo aberto os mecanismos pelos quais a uveíte 
leva à pressão intraocular elevada (PIO) são ain-
da desconhecidos. O desequilíbrio entre a pro-
dução aquosa e a resistência à sua saída, devido 
obstrução mecânica da malha trabecular por 
células inflamatórias pode resultar no aumento 
da PIO.1

 Além disso, o tratamento da uveíte com cor-
ticosteróides resulta em elevação da PIO em até 
um terço dos pacientes.1

 Já o glaucoma inflamatório de ângulo fecha-
do pode ocorrer por bloqueio pupilar, quando 
há sinequias posteriores obstruindo o fluxo do 
aquoso para câmara anterior, resultando em íris 
em bombé. Outro tipo de fechamento angular, 
presente no nosso caso, consiste no fechamento 
por sinéquias anteriores periféricas, levando a 
obstrução quase total do ângulo.

 Segundo Chawla et al., demonstraram bons 
resultados  a longo prazo da trabeculectomia em 
pacientes com glaucoma uveítico. E concluíram 
que, para pacientes acima de 30 anos de idade, 
a trabeculectomia é a cirurgia de primeira linha; 
enquanto o implante de drenagem de glaucoma 
deve ser usado como primeira linha em pacien-
tes com menos de 30 anos.6

 Os resultados  mostram  que a taxa de sucesso 
com implante de Ahmed em glaucoma inflama-
tório chegam a 77% em 1 ano e 50% em  4 anos.6

  Neste caso apresentado, o paciente apresentou 
difícil controle da PIO a terapia medicamentosa, 
devido a presença de goniosinéquias anteriores 
e extensas. Optou-se pelo uso do implante de 
Ahmed. Evoluiu com bom controle da PIO e 
preservação da acuidade visual.  

CONCLUSÃO
O glaucoma uveítico é uma das principais cau-

sas de cegueira evitável, e deve ser tratado pre-
cocemente.
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 Naqueles  pacientes refratários ao  tratamento 
medicamentoso, deve ser utilizada a trabeculec-
tomia com agentes antifibróticos ou implantes 
de drenagem.

CONFLITOS DE INTERESSE
Os autores declaram que não há conflito de 

interesses no que respeita à publicação deste ar-
tigo.

ABSTRACT
Introduction: Over 2 million people worldwi-

de are prone to having uveitis. In 1813, Joseph 
Beer reported for the first time the association 
of uveitis and glaucoma. The prevalence of glau-
coma among patients with uveitis varies from 
5% to 20%, with toxoplasmosis reaching 38%. 
The main clinical treatment includes anti-glau-
comatous eye drops. Some serious patients re-
quire filtration surgeries to control IOP, such as 
trabeculectomy, deep sclerectomy and drainage 
device implantation of glaucoma. Objective: to 
describe a case of inflammatory glaucoma by 
Toxoplasmosis with evolution for surgical treat-
ment. Materials and Methods: Case Report and 
literature review. Conclusion: Uveal glaucoma 
is potentially a cause of blindness and should be 
diagnosed early. The use of the Ahmed implant 
showed good results in the treatment of uvetic 
glaucoma. 

Keywords: Uveitis, glaucoma, toxoplasmosis. 
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INTRODUÇÃO
Linfomas não-Hodgkin (LNH) são um grupo 

heterogêneo de doenças malignas clonais que 
resultam de mutação somática na célula linfói-
de progenitora. A maioria dos LNH da órbita e 
dos anexos oculares são linfomas extranodais de 
células B da zona marginal, também conhecidos 
como linfomas MALT 1,2.

A órbita é um sítio raro dessa doença, estiman-
do-se que nela ocorra apenas 1 a 8% dos LNH3. 
Apesar dos linfomas representarem aproxima-
damente 10% de todos os tumores primários da 
órbita, o acometimento orbitário por linfoma 
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LINFOMA NÃO-HODGKIN DE ÓRBITA
ORBITAL NON-HODGKIN´S LYMPHOMA

Milena C. S. Almeida1

Elvira Barbosa Abreu2 RESUMO
Introdução: Linfoma não-Hodgkin (LNH) 
é uma doença maligna que resulta de mu-
tação na célula linfoide progenitora. A ór-
bita é um sítio raro desta doença, apesar 
do aumento da incidência, observado nos 
últimos anos. Objetivo: Relatar um caso 
diagnosticado no Instituto Penido Burnier, 
atentando para a possibilidade deste diag-
nóstico. Método: Relato de caso. Conclu-
são: LNH de órbita pode ser diagnosticado 
tardiamente devido a evolução lenta da do-
ença, porém com a possibilidade de reali-
zar biópsia direta da lesão, o diagnóstico se 
torna evidente e pode  precoce. Seu mane-
jo deve ser global, atentando para doença 
sistêmica, além disso, deve-se considerar 
o rituximab como possível tratamento de 
primeira linha.

Palavras-chave: Linfoma, não-Hodgkin, órbita.
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sistêmico ocorre em apenas 1,5% dos casos 3,4.

A incidência das doenças linfoproliferativas 
da órbita, especialmente os linfomas malignos, 
têm aumentado ao longo dos anos, além disso 
os LNH extranodais representam cerca de um 
terço de todos os linfomas e atualmente apre-
sentam taxa de incidência maior que a de linfo-
mas nodais1,5,6,7.  A infecção pelo HIV e outras 
infecções virais, tratamentos imunossupresso-
res e fatores ambientais. Melhora dos exames de 
imagens e das técnicas de biópsia e o aumento 
da idade da população têm sido usados para ex-
plicar o aumento da incidência de linfomas ex-
tranodais 5,7.

Linfomas orbitários tem início insidioso e 
podem progredir lentamente por anos antes de 
produzirem sintomas. Estes são secundários a 
efeitos compressivos, como proptose com ou 
sem distúrbios de motilidade, visão dupla, ptose 
e, mais raramente, redução da visão 5,6.

 A presença de linfadenopatia cervical ou pré-
-auricular, edema de parótida ou massa abdo-
minal pode significar doença sistêmica1.

RELATO DE CASO
 Paciente feminina, 71 anos, natural e proce-

dente de Mairiporã/SP, se apresenta em consul-
ta no Instituto Burnier com história de apare-
cimento de tumoração em olho esquerdo (OE) 
há quatro anos, com crescimento progressivo e 
indolor. 

Ao exame oftalmológico apresenta acuidade 
visual em olho direito com correção de 20/20 
e em olho esquerdo movimentos de mão, sem 
melhora. Na inspeção de OE havia proptose 
ínfero-externa, sem sinais flogísticos. A biomi-
croscopia e a pressão intraocular não apresen-
tam alterações em ambos os olhos. Na fundos-
copia de olho direito não apresenta alterações e 
em olho esquerdo apresenta atrofia parcial do 
nervo óptico.

 

Figura 1: Inspeção. Observa-se tumoração palpe-
bral superior, com proptose ínfero-externa .

Foi realizada biópsia incisional da lesão, após 
realização de tomografia computadorizada, 
com resultado de quadro morfológico e perfil 
imunohistoquímico compatível com linfoma 
não-Hodgkin da zona marginal extranodal. A 
paciente foi encaminhada para o serviço de on-
cologia para seguir o estadiamento e posterior 
tratamento. 

DISCUSSÃO
 Linfomas dos anexos oculares podem ocorrer 

na conjuntiva, pálpebras, glândulas lacrimais e 
órbita, e representam o espectro final das lesões 
malignas linfoproliferativas 7. 

Como diagnósticos diferenciais do linfoma 
não- Hodgkin de órbita deve-se pensar no he-
mangioma cavernoso, lesões linfoides da órbita 
(hiperplasia linfoide benigna, hiperplasia linfoi-
de atípica), mucocele, metástases orbitais, neu-
rofibroma, entre outros 7,8.

O tratamento varia de acordo com o tipo e 
extensão do tumor e pode incluir abordagem 
cirúrgica, radioterapia e quimioterapia 9. A bi-
ópsia excional não é o tratamento de escolha, 
estando indicada em poucos casos quando o 
tumor é bem delimitado10. Quando não há en-
volvimento sistêmico é preferível a radioterapia, 
sendo suficiente na maioria dos casos 7, 9,11. Pa-
cientes com linfoma MALT localizado, tipo his-
tológico da nossa paciente, requerem tratamen-
to local e têm resultados melhores comparados 
com outros tipos histológicos 12. 

 A quimioterapia, quando utilizada, é realizada 
na maioria das vezes após cirurgia ou radiotera-
pia ou em estágios avançados IIIEA e IVEA 13,14. 
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 Já se tem experiência do uso de rituximab em 
monoterapia com bons resultados e completa 
resposta em linfomas orbitais. O rituximab é 
um anticorpo monoclonal dirigido contra an-
tígeno CD20, uma vez que este antígeno é ex-
presso na superfície de células neoplásicas em 
praticamente todos os linfomas MALT, pode 
presumir-se que esta medicação é efetiva nesta 
doença neoplásica 14,15. Considerando as poten-
ciais complicações da radioterapia, avalia-se o 
rituximab como um possível tratamento de pri-
meira linha para essas neoplasias 16.

CONCLUSÃO
Com a possibilidade de realizar a biópsia dire-

ta da lesão, o diagnóstico do linfoma orbitário se 
torna mais viável e pode ser realizado de forma 
precoce. A avaliação sistêmica em busca de ou-
tros focos da doença é de extrema importância e 
guia para o tratamento adequado. A terapia com 
rituximab deve ser avaliada como possível trata-
mento de primeira linha para esta doença.

ABSTRACT
Introduction: Non-Hodgkin’s lymphoma 

(NHL) is a malignant disease that results from 
mutation in the progenitor lymphoid cell. The 
orbit is a rare local of this disease, despite the in-
creased incidence now a days. Objective: to no-
tify a case diagnoses at Penido Burnier Institute, 
considering the possibility of this hypothesis . 
Methods: Case report. Conclusion: Orbit NHL 
can be lately diagnosed due to a slow evolution 
of the disease, but with a possibility of perfor-
ming direct biopsy of the lesion, the diagnosis 
becomes easy and may be precocious. Its ma-
nagement must be global, aiming for systemic 
disease, besides this, rituximab should be consi-
dered the first-line therapeutic option.

Keywords: Lymphoma, Non-Hodgkin, Orbit. 
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INTRODUÇÃO
O neuroblastoma (NB) é um tumor sólido ex-

tracraniano, mais frequente na infância, sendo 
mais comumente diagnosticados em lactentes 
menores de um ano de idade. (1) Neoplasia ori-
ginada das células nervosas indiferenciadas da 
crista neural, das quais são responsáveis pela 
formação do sistema nervoso simpático e da 
medula da glândula adrenal.

 A doença, na maioria dos casos, apresenta-se 
de forma amplamente disseminada, e os sinais e 
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RESUMO
Introdução: O neuroblastoma (NB) é um 
tumor sólido extracraniano, mais frequente 
na infância, sendo mais comumente diag-
nosticado em lactentes menores de um  ano 
de idade. Neoplasia originada das células 
nervosas indiferenciadas da crista neural, 
das quais são responsáveis pela formação 
do sistema nervoso simpático e da medu-
la da glândula adrenal. As manifestações 
oftalmológicas frequentemente ocorrem 
devido à infiltração dos tecidos moles pe-
riorbitários pelo tumor, expressadas por 
proptose e hematoma periorbital ou equi-
mose. Objetivo: Relatar um caso de um pa-
ciente com neuroblastoma com rápida dis-
seminação orbitária. Materiais e Método: 
Relato de Caso com revisão sistemática do 
prontuário e revisão da literatura. Conclu-
são: Conclui-se que as manifestações ocu-
lares do neuroblastoma não é incomum. O 
tratamento precoce e multidisciplinar pode 
aumentar a sobrevida destes pacientes. 
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sintomas são conforme a localização anatômica 
envolvida. É frequente no neuroblastoma a me-
tástase orbitária disseminada. (2)

 As manifestações oftalmológicas frequente-
mente ocorrem devido à inflitração dos tecidos 
moles periorbitários pelo tumor, expressadas por 
proptose e hematoma periorbital ou equimose. (3)

RELATO DE CASO
 P. D. S. S., masculino, dois anos e dois meses de 

idade, procedente de Campo Limpo Paulista –SP. 

 Encaminhado do Hospital Universitário de 
Jundiaí ao IPB, com diagnóstico de neuroblasto-
ma tipo IV, em tratamento com quimioterapia e 
radioterapia há três meses. Há 30 dias iniciou um 
quadro súbito de hiperemia ocular e proptose em 
olho direto. 

 Ao exame oftalmológico do olho direto nota-se 
proptose grave, exoftalmia, quemose e opacidade 
difusa da córnea (Foto 1). Em olho esquerdo, exa-
me oftalmológico dentro da normalidade. 

 Paciente evoluiu com trombose em ambos os 
membros superiores, o que dificultou o trata-
mento, e aguarda cirurgia no GRAAC para onde 
foi encaminhado pelo Dr Paulo Goes.

Foto 1: Paciente com proptose grave, exoftalmia, 
quemose e opacidade difusa da córnea de olho 
direito.

DISCUSSÃO
 O neuroblastoma é um dos tumores mais co-

muns na infância. É um câncer embrionário do 
sistema nervoso central, mais comumente do 
abdome, seguido pelo tórax e pelve. 

A metástase orbitária disseminado do NB é 
frequente. O tumor é disseminado já no diag-
nóstico, com prognóstico ruim. 

 As metástases orbitárias podem ser bilaterais 
e geralmente com início abrupto de proptose 
acompanhada por massa orbitária superior e 
equimose periorbitária (“olhos de guaxinim”). (4)

 O envolvimento ocular trata-se do Estágio 4 
da doença de acordo com o Sistema Internacio-
nal de Classificação do Neuroblastoma (INSS). 
(5) (Quadro 1)

 A sobrevivência global no envolvimento ocu-
lar varia de 20 a 35%, enquadra-se na categoria 
de alto risco. Crianças menores de um ano de 
idade geralmente apresentam melhor evolução 
da doença e maiores taxas de sobrevida. Nos pa-
cientes de alto risco recomendam-se tratamento 
de multimodalidade, que inclui quimioterapia 
intensiva com a combinação de agentes, seguida 
de ressecção cirúrgica completa. (6,7) 

As opções terapêuticas usadas no manejo do 
neuroblastoma são: cirurgia, quimioterapia e 
radioterapia. A indicação de cada modalidade 
terapêutica depende do estadiamento tumoral, 
idade do paciente e outros fatores de prognós-
ticos. Os objetivos do tratamento cirúrgico é es-
tabelecer o diagnóstico, estadiar e excisar (se lo-
calizado) o tumor. A quimioterapia é usada para 
tratar os pacientes de alto risco, sendo a resposta 
inicial satisfatória, porém a recidiva é importan-
te, com uma taxa de sobrevida de quatro anos de 
20% para pacientes com doença estágio 4.(8)  O 
uso de modificadores imunológicos estão sendo 
investigados para o tratamento do neuroblas-
toma. A radioterapia é efetiva para o controle 
local do neuroblastoma e o risco de recidiva lo-
cal pode ser correlacionado com os marcadores 
biológicos tumorais. (9)

A ressecção cirúrgica não é necessária para to-
dos os tipos de neuroblastomas, especialmente 
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em tumores menores. 

As opções cirúrgicas do NB com dissemina-
ção ocular são: a enucleação, que consiste na re-
moção do globo ocular e a preservação do con-
teúdo orbital (músculos, pálpebras e glândula 
lacrimal). Outra modalidade cirúrgica é a exen-
teração orbitária. Trata-se de uma cirurgia radi-
cal e extensa, que envolve a remoção do globo 
ocular e dos tecidos moles contidos na cavidade 
orbitária.(10)   As principais indicações para reali-
zação de exenteração são as neoplasias malignas 
extensas com invasão orbitária. (11,12,13)  

O prognóstico da doença irá depender da ida-
de do paciente e do estadiamento tumoral. 

Quadro 1: Sistema Internacional de Classificação 
do Neuroblastoma (INSS).

CONCLUSÃO
 Conclui-se que as manifestações oculares do 

neuroblastoma não são incomuns. O tratamen-
to precoce e multidisciplinar pode aumentar a 
sobrevida destes pacientes.

ABSTRACT
Introduction: Neuroblastoma (NB) is a solid 

extracranial tumor, most common in childhood, 
and is most commonly diagnosed in infants un-
der one year of age. Neoplasia originated from 
the undifferentiated nerve cells of the neural 
crest, of which they are responsible for the for-
mation of the sympathetic nervous system and 
the medulla of the adrenal gland. Ophthalmo-
logic manifestations often occur due to the pe-
riorbital infiltration of the soft tissues by the 
tumor, expressed by proptosis and periorbital 
hematoma or ecchymosis. Purpose: To report a 
case of a patient with neuroblastoma with rapid 
orbital spread. Method: Case Report with syste-
matic review of medical records and literature 
review. Conclusion: It is concluded that ocular 
manifestations of neuroblastoma is not uncom-
mon. Early and multidisciplinary treatment can 
increase the survival of these patients.

Keywords: Neuroblastoma, Eye Enucleation, 
Neoplasm Metastasis.

 

 REFERÊNCIAS 
1. Brodeur GM, Castleberry RP. Neuroblasto-

ma. In: Pizzo PA, Poplack DG, editors. Prin-
ciples and practice of pediatric oncology. 
2nd edition. Philadelphia: J. B. Lippincott; 
1993. p. 739-68.  

2. Torturella RT; Falleiro MN; Figueiredo JC; 
Júnior PJO; Meirelles S; Yamane Y. Neuro-
blastoma com metástase orbitária. Revista 
Brasileira de Oftalmologia. Rio de Janeiro, 
v.70, n. 2, p. 109-13, Mar./Apr. 2011.

3. Alfano JE. Ophthalmological aspects of 
neuroblastomatosis: a study of 53 verified 
cases. Trans Am Acad Ophthalmol Oto-



36

Arquivos IPB - Volume 59

laryngol. 1968;72 (6):830-48.

4. Kanski JJ. Oftalmologia clínica: Uma Abor-
dagem Sistemática. 7a. ed. Rio de janeiro: 
Elsevier; 2012.

5. Brodeur GM, Pritchard J, Berthold F, Carl-
sen NL, Castel V, Castelberry RP, et al. Revi-
sions of the international criteria for neuro-
blastoma diagnosis, staging, and response to 
treat-ment. J Clin Oncol. 1993;11(8):1466-
77. Review.

6. Matthay KK, Villablanca JG, Seeger RC, 
Stram DO, Harris RE, Ramsay NK, et al. 
Treatment of high-risk neuroblastoma with 
intensive chemotherapy, radiotherapy, au-
tologous boné marrow transplantation, 
and 13-cis-retinoic acid. Children’s Cancer 
Group. N Engl J Med. 1999;341(16):1165-
73.

7. Haas-Kogan DA, Swift PS, Selch M, Haase 
GM, Seeger RC, Gerbing RB, et al. Impact 
of radiotherapy for high-risk neuroblasto-
ma: a Children’s Cancer Group study. Int J 
Radiat Oncol Biol Phys. 2003;56(1):28-39.

8. Ikeda K, Nakaga wara A, Yano H, et al: Imp 
roved survival rate in children over one year 
of age with stage III o r IV neuroblastoma 
following anint ensive chemotherapeutic 
regimen. J Pediatr Surg 1989; 24:189-193.

9. Deyl RT, Averbeck MA, Filho DS. Neuro-
blastoma Retroperitoneais em Crianças 
Revisão da literatura e casuísta. Rev. Bras. 
Oncologia Clínica 2008. Vol. 5. N.º 14 (Mai/
Ago) 21-28.

10. Tacla MA, Paves L, Pereira MD, Manso PG. 
Exenteração: estudo retrospective. Arq Bras 
Oftalmol. 2006;69(5):679-82.

11. Howard GR, Nerad JA, Carter KD, Whi-
taker DC. Clinical characteristics associated 
with orbital invasion of cutaneous basal cell 
and squamous cell tumors of th eyelid. Am 
J Ophthalmol. 1992;113(2):123-33.

12.  Levin PS, Dutton JJ. A 20-year series of 
orbita exenteration. Am J Ophthalmol. 
1991;112(5):496. 501.

13.  Rathbun JE, Beard C, Quickert MH. Evalua-
tion of 48 cases of orbital exenteration. Am J 
Ophthalmol- 1971;72(1):191-9.



37

Arquivos IPB - Volume 59

INTRODUÇÃO
Penfigoide cicatricial ocular é uma doença 

auto imune sistêmica rara, caracterizada por 
depósitos de imunoglobulina, frações do sis-
tema complemento e células inflamatórias na 
membrana basal de mucosas em diversos or-
gãos, como cojuntiva ocular, esôfago, traquéia e 
ânus(1,4)

O acomentimento da conjuntiva ocular ocorre 
em 70% dos casos, sendo denominado então de 
penfigoide cicatricial ocular (PCO).(2)

Incidência da injúria varia entre 1:12.000 à 
1:60.000, com ênfase em mulheres acima da 
quinta década de vida.(1,4)

Sinais e sintomas são constituídos por fibrose 
subeptelial progressiva, encurtamento do fundo 
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RESUMO
Introdução: O Pênfigo Cicatricial Ocular 
é uma doença auto-imune sistêmica rara, 
com acometimento em diversos orgãos. Na 
conjuntiva ocular, manifesta-se com fibro-
se subepitelial progressiva com potencial 
perda visual irreversível .Objetivo: Relatar 
o caso de um paciente portador de pênfi-
go cicatricial ocular de difícil tratamento. 
Método:Relato de caso e revisão sistemá-
tica da literatura. Conclusão: O diagnósti-
co precoce é de fundamental importância, 
devendo o tratamento ser iniciado o mais 
breve possível com objetivo de evitar as 
graves sequelas irreversíveis, especialmente 
a cegueira .
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de saco inferior, simbléfaro, anquilobléfaro, tri-
quíase, obstrução das glândulas de Meibomius 
e ductos das glândulas lacrimais, resultando em 
conjuntivte cicatricial crônica, queratinização 
da superficie ocular e baixa acuidade visual.(1,4)

Apesar do diagnóstico ser clínico, o padrão 
ouro para diagnóstico é a deposição de linear 
de IgG, IgA e/ou componente do sistema com-
plemento C3, confirmado através do método de 
imunofluorescência direta.(5,6)

Como se trata de uma doença auto imune sis-
têmica com potencial evolução para cegueira, a 
estratégia é realizada com imunossupresores sis-
têmicos, como corticóides, ciclofosfamida, tera-
pia com anti-TNF, dapsona e imunoglobulina 
intravenosa.(7-11)

RELATO DE CASO
Paciente LJS, masculino, 65 anos deu entrada 

em agosto de 2016 com queixa de olho verme-
lho em ambos os olhos há 1 mês.

Antecedentes pessoais: adenocarcinoma gás-
trico tratado há 2 meses com QTX sistêmica e 
radioterapia.

Antecedentes oftalmológicos: nada digno de 
nota.

Ao exame oftalmológico: 

acuidade visual: 

OD: 0,8 c/c

OE: 0,6 c/c

Biomicroscopia AO: triquíase pálpebra su-
perior e inferior, hiperemia conjuntival 2+/4+, 
simbléfaro inferior até região perilimbar, opaci-
dade em córnea inferior.

Foto 1: biomicroscopia olho esquerdo.

FO AO: vítreo transparente, disco óptico bem 
delimitado, róseo, com escavação fisiológica, 
mácula e vasos sem alterações, retina aplicada.

Foi realizada biópsia de conjuntiva do fórnice 
inferior, que evidenciou fragmentos de conjun-
tiva focalmente revestidos por epitélio estratifi-
cado escamoso, predominando exulceração re-
coberta por fibrina. O epitélio de revestimento 
remanescente apresenta clivagem subeptelial e 
mostra paraqueratose e anisocariose, hipercro-
masia e mitoses nas células escamosas no terço 
inferior. O córion exibe fibroplasia, proliferação 
vascular capilar, hemorragia recente e infiltrado 
inflamatório misto, constituído por linfócitos, 
macrófagos e linfócitos íntegros e degenerados.

Diagnosticado como penfigoide cicatricial 
ocular, foi instituído tratamento com Dapsona 
oral e sintomáticos para olho seco. Após primei-
ra semana de tratamento, paciente desenvolveu 
anemia. Sendo assim, foi substituído por azatio-
prina. Paciente refere melhora dos sinais de in-
tolerância e melhora parcial dos sintomas ocu-
lares. Mantém-se em acompanhamento.
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foto 2 : biomicroscopia olho direito

DISCUSSÃO
O penfigoide cicatricial ocular (PCO) é uma 

doença auto imune que se desenvolve clinica-
mente como fibrose conjuntival subepitelial 
progressiva e, se não diagnosticada e tratada 
precocemente, geralmente progride para cica-
trização corneana grave e neovascularização 
que pode levar a cegueira em até um terço dos 
pacientes.(12,13)

Esta doença é predominante no sexo femini-
no, e geralmente ocorre em inviduos com idade 
avançada, entre 60-80 anos.(14)

No entanto, vários estudos relataram PCO in-
fantil.(15,16)

Diferentes subclasses de anticorpos IgA e IgG, 
especialmente as subclasses IgG1 e IgG4, são as 
principais responsáveis pelo desenvolvimento 
da doença, além de outros anticorpos também 
conhecidos e relacionados com o desenvolvi-
mento desta que são: BP180, laminina-332 e a 
integrina a6β4.(17,18)

É unânnime a opinião de que, para pacien-
tes portadores de PCO, o diagnóstico precoce é 
fundamental para inicio imediato do tratamen-
to, com o objetivo de prevenir graves sequelas 
relacionadas a doença, especialmente a ceguei-
ra.(14)

Os resultados dos testes de imunofluorêscen-
cia direta e indireta são considerados confiáveis 
para estabelecer o diagnóstico, no entanto, a 
precisão ainda não atingiu níveis satisfatórios, 

com taxa de positividade do teste de imunofluo-
rescência direta variando de 20-67%.(15,16)

Segundo Yan et al em 2010, o diagnóstico pode 
ser baseado em manifestações clínicas, especial-
mente inflamação ocular superficial recorrente 
e cicatrização conjuntival progressiva ao invés 
dos testes de imunofluorescência direta e indi-
reta, que muitas vezes são inviáveis na prática 
clínica.(22,23,24)

Como os sintomas iniciais de PCO são ines-
pecíficos, a duração média dos sintomas até o 
momento do diganóstico foi de 2,85 ± 2,95 
anos. Logo o oftalmologista deve aventar para 
PCO como diagnóstico diferencial em casos de 
conjuntivite crônica recorrente, especialmente 
quando há indícios de cicatrização subepitelial, 
incluindo entrópio com componentes cicatri-
ciais.(25,26,27)

Várias estratégias terapêuticas estão disponí-
veis para o tratamento de pacientes com pênfigo 
cicatricial ocular, sendo a escolha do tratamento 
adequado dependente de vários fatores, incluin-
do local envolvido, a gravidade da doença e sua 
progressão.(28)

Os esteróides tópicos ou sistêmicos são extre-
mamente eficientes, mas se usados por longo 
prazo podem trazer prejuízo sistêmico e tam-
bém a superfície ocular. A terapia imunossu-
pressora mostrou-se bastante efetiva no controle 
de danos e podem ser associadas aos corticóides 
no processo de retirada do mesmo.

Podem ser usados dapsona, azatioprina, mi-
cofenolato de mofetil, metotrexato, ciclofosfa-
mida.(29)

O paciente em questão, devido a efeitos cola-
terais intoleráveis da dapsona, esta em uso de 
azatioprina e, encontra-se em acompanhamento 
ambulatorial.

CONCLUSÃO
Sendo o penfigoide cicatricial ocular (PCO) 

uma doença auto imune com potencial dano 
ocular irreversível, suas alterações devem ser 
precocemente diagnosticadas e tratadas para 
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evitar lesões cicatriciais graves com potencial 
perda irreversível da visão.

ABSTRACT
Introduction: Ocular cicatricial pemphigoid 

is rare autoimune systemic disease, with invol-
vement in several organs. In the ocular conjunc-
tiva, it manifests itself with progressive subep-
telial fibrosis with potential irreversible visual 
loss. Purpose: To report the case os patient with 
difficulty to treat ocular cicatricial pemphigoid.
Method: Case Report with systematic review of 
literature. Conclusion: Early diagnosis is of fun-
damental importance and treatment  shoud be 
started as soon as possible in order to avoid se-
rious irreversible sequelae related to the disease, 
especially blindness.

Keywords: Pemphigoid Cicatricial Ocular, 
Pemphigoid treatment.
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INTRODUÇÃO
O termo retinopatia pigmentar é uma refe-

rência genética para o distúrbio de todo EPR e 
da retina. Por causa da heterogeneicidade das 
retinopatias pigmentares, uma definição geral 
foi estabelecida por um trabalho em uma con-
ferência de especialistas em RP em 1984. Reti-
nosepigmentar foi definida como um grupo de 
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RESUMO
Introdução: As retinopatias pigmentares 
podem ser divididas em 2 grandes grupos 
: (1) RP primárias, nas quais o processo da 
doença é confinado apenas ao olho, sem 
nenhuma outra manifestação sistêmica, e 
(2) retinopatia pigmentar secundária na 
qual a degeneração retiniana é associada a 
uma doença em um único ou vários siste-
mas de órgãos. Os achados típicos do fundo 
de olho da RP incluem estreitamento arte-
riolar, palidez de disco óptico variável e al-
teração pigmentar com espículas ósseas em 
quantidades variáveis. Objetivo: Descrever 
um caso de retinose pigmentar unilateral. 
Materiais e Método: Relato de caso e revi-
são da literatura. Conclusão: A RP unilate-
ral é uma doença rara, usualmente esporá-
dica que pode ser desencadeada por outras 
causas. Os médicos devem descartar estas 
causas secundárias e documentar um ERG 
normal no olho não afetado., e seguir o pa-
ciente por pelo menos 5 anos para afastar 
um caso bilateral mas bastante assimétrico.
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doenças hereditárias que envolvem difusamente 
os fotorreceptores e a função do epitélio pig-
mentar, caracterizada por perda progressiva de 
campo visual e ERG anormal. As retinopatias 
pigmentares podem ser divididas em 2 grandes 
grupos: (1) RP primárias, nas quais o processo da 
doença é confinado apenas ao olho, sem nenhu-
ma outra manifestação sistêmica, e (2) retinopa-
tia pigmentar secundária na qual a degeneração 
retiniana é associada a uma doença de um único 
ou vários sistemas de órgãos.(1,2,3)

 Os achados típicos do fundo de olho da RP in-
cluem estreitamento arteriolar, palidez de disco 
óptico variável e alteração pigmentar com espí-
culas ósseas em quantidades variáveis. A retina 
periférica e o EPR apresentam-se atróficos mes-
mo com as espículas ausentes (RP sem pigmen-
to) , e a mácula,  tipicamente, mostra a perda do 
reflexo foveal e a irregularidade da interface vi-
treorretiniana. Edema macular cistoide (EMC) 
é visto ocasionalmente. Células vítreas e catarata 
subcapsular posterior são também comumente 
observadas , embora na maioria dos pacientes 
as cataratas são pequenas e não são a principal 
causa de perda de visão.(1,2,3)

Quando se avalia um suspeito de RP em pa-
cientes com história familiar negativa (RP sim-
ples ) , o médico deve considerar causas de al-
terações retinianas . Formas secundárias de 
retinopatia pigmentar associadas com doenças 
metabólicas ou de outros sistemas podem tam-
bém ser consideradas. O diagnóstico diferencial 
da RP é importante pois as implicações do prog-
nóstico são sérias e o erro no diagnóstico pode 
ser devastador em termos psicológicos ou a fa-
lha de reconhecer uma entidade tratável. O clí-
nico deve ter o cuidado na história de qualquer 
paciente novo e considerar avalia-lo para outras 
condições por testes ou exame monocular.(1,2,3)

As primeiras descrições de retinose pigmen-
tar unilateral (RPU) datam de meados do século 
XIX (4). Desde então, vários outros foram relata-
dos. Em 1948, Dreisler sugeriu que essas con-
dições representavam uma rara forma de mani-
festação assimétrica da doença bilateral (5) e em 
1951, Joseph concluiu que muitos destes eram 
secundários a outras doenças (6). Ainda hoje 

persiste a discussão sobre a existência da RPU 
como entidade clínica isolada, sua relação com 
a retinose pigmentar bilateral (RPB) e, princi-
palmente, sua associação com outras doenças 
adquiridas. Estas incertezas podem confundir 
o médico oftalmologista especialmente quando 
não é encontrada uma causa para as alterações 
apresentadas ao exame clínico.

OBJETIVO
 O relato a seguir tem como objetivo descrever 

um caso de Retinose pigmentar unilateral em 
paciente encaminhada ao serviço oftalmológico 
do Instituto Penido Burnier em Campinas-SP.

RELATO DE CASO
M.F.P, sexo feminino, 49 anos procedente de 

Jundiaí – SP, foi encaminhada ao serviço de of-
talmologia (departamento de Retina ) do Insti-
tuto Penido Burnier em Dezembro de 2016 com  
queixa de queda progressiva da visão em olho 
direito (OD) há mais de 20 anos e do olho es-
querdo (OE)  há aproximadamente 2 anos .

Antecedentes pessoais: Paciente nega. Somen-
te refere pais serem primos.

Antecedentes oftalmológicos :

Nega qualquer tratamento ou procedimento 
prévio.

Ao exame oftalmológico :

OD: 0,2 (-0,75 -0,50 E180)

OE: 0.7 (0,66)

Consegue ler J1 binocularmente com adição 
de esférico +2.50

Leu com cada olho os números da carta de 
ISHIHARA

Tonometria AO:13mmhg

Biomicroscopia anterior:

OD: sem alterações em pálpebras e cílios, au-
sência de hiperemia conjuntival, córnea trans-
parente com  pterígio nasal(++).
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OE: sem alterações em pálpebras e cílios, au-
sência dehiperemia conjuntival, córnea transpa-
rente com pterígio nasal (++) 

Fundoscopia OD :nervo óptico com palidez 
2+/4+, mácula com alterações do bulbo, afila-
mento das arteríolas , espículas em todo o polo 
posterior.

Fundoscopia OE : nervo óptico com escavação 
fisiológica , mácula brilhante , vasos sem altera-
ções , retina aplicada.

 

FIG 1: Retinografia do OD

 

FIG 2 : Retinografia do OE

Campimetria OD: Perda de sensibilidade vi-
sual em todos os quadrantes ,escotoma central 
na qual possui confiança  

Campimetria OE: Perda leve de sensibilidade 
visual em toda periferia, dentro da normalidade.

FIG 3: Campimetria do OD

FIG 4 : Campimetria do OE
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A angiografia com fluorescência mostrou no 
olho direito hiperfluorescência por defeito em 
janela entre as arcadas e hipofluorescência nas 
áreas das espículas.

No olho esquerdo não apresenta alterações.

 FIG 5: Angiografia com fluorescência do OD

FIG 6: Angiografia com fluorescência do OE

 A tomografia de coerência óptica demostrou 
no olho direito presença de membrana epima-
cular translúcida com distorção mínima da ma-
cula e DPV, alterando arquitetura das camadas 
retinianas e contendo pequeno edema macular.

Em OE arquitetura das camadas retinianas 
preservadas, depressão foveal sem alterações.

FIG 7: Tomografia de coerência  óptica do OD

 FIG 8: Tomografia de coerência óptica do OE

Realizou Eletrorretinograma que mostrou on-
das abolidas em olho direito e em olho esquerdo 
visualiza-se ondas de morfologia e amplitudes 
normais e simétricas .

FIG 9: Eletrorretinograma do OD
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FIG 10: Eletrorretinograma do OE

DISCUSSÃO
Mais de 45 genes foram identificados para 

RPB sendo que estes correspondem a apenas 
60% dos pacientes com a doença, o restante des-
tes pacientes possui, possivelmente, alterações 
em genes ainda desconhecidos o que dificulta 
sua confirmação genética (8).

Muitas vezes a RPB pode ser assimétrica e o 
acometimento noolho, em princípio sadio,pode  
ocorrer muitos anos após a manifestação ini-
cial da doença. Contudo, nesses casos, o ERG já 
apresenta alterações em ambos os olhos desde 
o início da doença (9). O tempo ideal de acom-
panhamento do paciente para o diagnostico de 
RPU ainda é controverso. Alguns autores suge-
rem um período mínimo de 5anos (10) mas há re-
latos de pacientes que desenvolveram a doença 
bilateral após 10 anos(11).

O diagnóstico da RPU pode ser tardio porque 
muitas vezes o paciente apresenta visão preser-
vada em um olho e somente percebe a baixa 
acuidade visual quando esta é grave no olho afe-
tado (7).

Em relação aos sinais e sintomas, assim como 
as alterações de exames complementares não 
há diferenças entre as duas doenças. François, 
Verriest sugeriram critérios para o diagnóstico 
da RPU: excluir todas as etiologias infecciosas 
e checar que os sinais clínicos da retinose estão 
presentes em um olho e totalmente ausentes no 

outro olho(10).

Outras retinopatias pigmentares chamadas de 
pseudorretinoses podem simular RPU como, 
por exemplo, doenças infecciosas e inflamatórias 
prévias da retina (sífilis, toxoplasmose, rubéola, 
tuberculose e outras viroses). Doenças como o 
melanoma de coroide(12), angioma de coroide(13) 
e lupus eritematoso sistêmico(14) também foram 
associadas à pseudorretinose pigmentar.

A RPU é um diagnóstico raro e que ainda não 
possui consenso sobre seus fatores causadores, 
sua relação com a doença bilateral, sua carac-
terística hereditária e até mesmo sua existência. 
Acredita-se, atualmente, que muitos casos pu-
blicados como RPU seriam na verdade pseudor-
retinoses. Desta forma o médico oftalmologista 
deve estar atento para este diagnóstico diferen-
cial.

No caso relatado a paciente apresentada acom-
panha há 20 anos as alterações apresentadas em 
olho direito tendo sido descartadas outras rela-
ções com doenças infecciosas ou medicamen-
tosas . Os exames avaliados mostram alterações 
em olho direito como a retinografia com pre-
sença de palidez em nervo óptico, mácula com 
alterações do bulbo, afilamento das arteríolas e 
espículas em todo o polo posterior. A campi-
metria também possui alterações significativas 
, diferente de olho esquerdo com leve perda de 
sensibilidade na periferia estando  dentro da 
normalidade . Dessa forma,afirma-se a impor-
tância do acompanhamento do paciente por 
pelo menos 5 anos descartando outras hipóteses 
e comparando alterações em olho contralateral 
para o diagnóstico de Retinose pigmentar uni-
lateral.

CONCLUSÃO
RP unilateral é uma doença rara usualmente 

esporádica .nos casos autênticos , a apresenta-
ção clínica e os achados envolvendo o olho são 
similares àqueles da RP típica . Contudo, a vasta 
maioria das degenerações pigmentares unilate-
rais da retina parece ter origem adquirida, como 
oclusão vascular prévia, descolamento de reti-
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na prévio, traumatismo, uveíte, infecção (como 
a neurorretinite difusa unilateral subaguda) ou 
corpo metálico intraocular. Para fazer o diag-
nóstico da verdadeira RP unilateral, os médicos 
devem descartar estas causas secundárias e do-
cumentar um ERG normal no olho não afetado., 
e seguir o paciente por pelo menos 5 anos para 
afastar um caso bilateral mas bastante assimé-
trico(15).

ABSTRACT
Introduction: The pigmentary retinopathy 

can be divided into 2 large groups: (1) primary 
RP, in which the disease process is confined only 
to the eye, with no other systemic manifestation, 
and (2) secondary pigment retinopathy in whi-
ch retinal degeneration is associated with a dise-
ase in a single or multiple organ systems. Typical 
findings of PR eyes include arteriolar narrowing, 
variable optic disk pallor, and pigmentary alte-
ration with variable-pitch optical spikes.Objec-
tive: To describe a case of unilateral pigmentary 
retinitis. Materials and Methods: Case report 
and literature review. Conclusion: Unilateral RP 
is a rare, usually  sporadic, condition which i can 
be developed by other causes. Doctors  should 
rule out these secondary causes and document 
a normal ERG in the unaffected eye, and follow 
the patient for at least 5 years.

Keywords: Retinitis pigmentosa / diagnosis; 
Retinal diseases; Electroretinography
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INTRODUÇÃO
A síndrome de Alagille, Displasia arteriohepá-

tica ou atresia biliar intra hepática foi descrita 
por Alagille em 1962 através de uma série de 15 
casos publicados.1 

A maioria dos portadores (aproximadamen-
te 97% ) possuem  microdeleções do gene JA-
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Jéssica Araújo de Sousa1

Elvira Barbosa Abreu2 RESUMO
Introdução:  A Síndrome de Alagille é uma 
enfermidade autossômica dominante mul-
tissistêmica, cuja as principais    manifes-
tações são: colestase crônica, vértebras em 
asas de borboletas ,cardiopatia congênita e 
embriotoxon posterior ao exame oftalmo-
lógico. É uma doença hereditária rara, com 
prevalência  1/30.000 a 1/100.000 e acome-
te ambos os sexos. Outras afecções ocula-
res vinculadas são: microcórnea, distro-
fia macularcongênita,exotropia,cataratas, 
anormalidade papilar e drusas.  Objetivo: 
Relatar um caso de Síndrome de Alagille, 
ressaltando as manifestações oftalmológi-
cas. Método: Relato de caso e revisão da 
literatura. Conclusão: A Síndrome de Ala-
gille  evolui com diversas alterações ocula-
res. Desta forma o exame oftalmológico ro-
tineiro  em recém-nascidos que apresentam 
colestase e cardiopatia congênita possibilita 
diagnóstico e tratamento precoce.
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GGED1 no braço curto do cromossomo 20. 
Em mais da metade dos casos  trata-se de uma 
mutação nova , inexistente nos genes paternos. 
Uma pequena porcentagem (1%) está relaciona-
da  a mutações no  gene NOTCH 2, associada  a 
má formações renais.2

 A síndrome se manifesta através de  cinco 
grandes sinais: colestase crônica, fácies típicas, 
alterações oftalmológicas (embriotoxon) , defei-
tos vertebrais e cardíacos. 1

RELATO DE CASO
 GNDS, 2 anos e 7 meses , masculino, branco, 

procedente de São Bernardo do Campo/ SP, foi 
trazido ao serviço em 2001 pelos pais que refe-
riam que o paciente possuía “olhos saltados” e 
que não ocluia os olhos ao dormir,já tendo apre-
sentado ceratite por exposição(SIC).Genitores 
negam qualquer alteração desde o nascimento

Ao exame apresentou a seguinte acuidade vi-
sual:

AV: 1,0 (s/c) AO

À inspeção era evidente a exposição da esclera 
superior por retração palpebral (Fig 1).

 À Biomicroscopia fora observada ceratopatia 
punctata inferior, embriotóxon posterior. Não 
foram observadas alterações fundoscópicas ou 
de motilidade ocular.Relizou-se dosagem de 
hormônios tireoidianos e tomografia de crânio 
sem altercação.

O paciente fora diagnosticado com retração 
palpebral superior congênita de etiologia des-
conhecida,e foi realido o tratamento cirúrgico, 
com alongamento do músculo elevador das pál-
pebras em ambos os olhos. 

 Após 11 anos do procedimento cirúrgico, o 
paciente retornou ao serviço para acompanha-
mento oftalmológico em 2012. No momento da 
consulta sem queixas.. Foi solicitada retinogra-
fia ,sem anormalidades.

Referiu,na ocasião, ter diagnosticado estenose 
da artéria pulmonar recentemente.                                        

 

Figura 1:retração palpebral congênita  

DISCUSSÃO  
O diagnóstico da Síndrome de Alagille é ba-

seado na presença de pelo menos um dos cinco 
critérios: Colestase crônica (icterícia temporá-
ria, persistente ou intermitente; prurido com 
inicio aos 6 meses; xantomas nas áreas de atri-
to  da pele) , fácies dismórficas (fronte protusa 
, olhos encovados, queixo pontiagudo e nariz 
achatado), anomalias cardiovasculares (este-
nose do ramo periférico da artéria pulmonar, 
presente em 90% dos casos, sem repercussão 
clinica), defeitos nos arcos vertebrais (vértebras 
em asas de borboleta) e embriotoxon posterior ( 
sinal presente em 10 %  da população geral , que  
consiste no espessamento da linha formada pela 
membrana de Descemet e o ângulo da câmara 
anterior do olho). 3

 Dentre as manifestações oftalmológicas a pre-
sença do embriotoxon posterior ocorre em 78% 
a 89% dos casos. A hipopigmentação da retina   
pode acometer 57% dos portadores e anoma-
lias de papila  76% . Enquanto  as drusas podem 
ocorrer em pelo menos um olho em 95%  dos 
pacientes e  bilateralmente em 80%. Menos de 
1% dos pacientes podem evoluir para uma per-
da visual progressiva e eventual cegueira.4

No caso do  paciente citado observamos  dois  
critérios maiores da síndrome de Alagille: a es-
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tenose da artéria pulmonar e o embriotoxon 
posterior.Por não possuir os cinco critérios é 
classificado como portador da forma incomple-
ta da Síndrome. Ressalta- se que somente após 
11 anos de evolução da afecção nos foi possível 
elaborar o diagnóstico,já que o facies carecte-
rístico nos passou desapercebido num primeiro 
momento,o que é bem frequente nesses pacien-
tes,por se tratarem de traços muito sutis. O exa-
me oftalmológico foi,portanto, de suma impor-
tância nesse caso.

CONCLUSÃO
 O caso relatado alerta para importância do 

acompanhamento oftalmológico periódico  de 
recém-nascidos com colestase e cardiopatia 
congênita no intuito de diagnosticar e tratar 
precocemente os portadores da Síndrome de 
Alagille.

ABSTRACT 
Introduction: Alagille syndrome is a multis-

sistemic autossomal dominant desease and its 
main manifestations are:chronic colestasis,ver-
tebral anomalies,congenital cardiopathy,pos-
terior embriotoxon.Its a rare hereditary desea-
se,with a prevalence of 1\ 30.000 a 1\100.000,in 
both sexs.Other ocularafeccions include micro-
cornea,macular dystrophy,exotropia,catarac-
t,papilar anomaly and drusen. Purpose: Report 
a case of Alagille syndrome,emphasysing ocular 
manifestations. Method:Reporto f a case and li-
terature review. Conclusion: Alagile syndrome 
has many ocular manifestations.These findings 
associated to colestasis andncongenital cardio-
paty make diagnosis possible.

Keywords: listar três descritores em inglês, de 
acordo com as normas já apresentadas anterior-
mente.
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INTRODUÇÃO
A Síndrome de Vogt-Koyanagi-Harada 

(VKH), também conhecida como Síndrome 
Uveomeningoencefálica, é uma doença rara, 
multissistêmica e de provável etiologia autoimu-
ne, que envolve os tecidos que contém melanina. 
É caracterizada por panuveítegranulomatosa bi-
lateral associada a alterações variáveis neuroló-
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RESUMO
Introdução: A síndrome de Vogt-Koyana-
gi-Harada é uma doença rara, multissistê-
mica e de etiologia pouco conhecida, que 
afeta tecidos que contém melanócitos, cau-
sando alterações emsistem ocular, sistema 
nervoso central, sistema auditivo e pele. 
As principais alterações oftalmológicas en-
volvem o edema papilar e o descolamento 
seroso da retina. Objetivo: Revisão biblio-
gráfica acerca do tema, revisando suas prin-
cipais características, diagnóstico e opções 
de tratamento, bem como descrever um 
caso de Síndrome de Vogt-Koyanagi-Ha-
rada. Materiais e Método: Relato de caso 
e revisão bibliográfica. Conclusão: Mesmo 
rara, é de extrema importância o reconhe-
cimento e tratamento precoce e intenso de 
tal síndrome, a fim de evitar-se o mal prog-
nóstico.
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gicas, auditivas ou cutâneas¹.

 Foi primeiramente descrita no século XII pelo 
oftalmologista medieval islâmico Ali ibn Isa. Já 
no século XIX, relatos da doença foram reali-
zados por Jacobi, Nettelship e Tay. No início do 
século XX, a síndrome foi novamente descrita, 
dessa vez pelo oftalmologista suíço Alfred Vogt. 
Em 1914 e em 1926, YoshizoKoyanagi e Eino-
sukeHarada descreveram, respectivamente, os 
primeiros casos clínicos, dando a origem final 
ao nome da síndrome².

 A VKH é mais comum em grupos étnicos 
asiáticos, indianos, hispânicos e nativos ameri-
canos. Apresenta-se com menor frequência em 
grupos de caucasianos e africanos. Sua incidên-
cia varia da infância à vida adulta, com pico em 
adultos jovens na 3ª década de vida. Afeta com 
maior intensidade o gênero feminino, numa 
relação de 2:1 quando comparada ao sexo mas-
culino. No Brasil, 2,5% dos casos de uveíte são 
causados pela VKH. Crianças são raramente 
afetadas, mas quando o são, apresentam evolu-
ção mais agressiva se comparadas aos adultos³.

RELATO DE CASO
 E.M.A, 15 anos, sexo feminino, natural e pro-

cedente de Campinas, compareceu ao Pronto 
Socorro do Instituto Penido Burnier com histó-
ria de irritação em ambos os olhos há 10 dias 
associado à cefaléia, dor retro- orbitária bilateral 
e turvação visual com início no dia da consulta. 
Nega antecedentes oftalmológicos ou história 
familiar relevante. Referia também, cefaléiain-
tensa acompanhada de tinnitus auditivo bilate-
ral.

Ao exame oftalmológico, sua acuidade visual 
sem correção era de 20/100 em ambos os olhos. 
À Biomicroscopia evidenciou-se em ambos os 
olhos hiperemia conjuntival +/4+, córnea trans-
parente, ausência de reação de câmara anterior, 
além de reflexo pupilar alterado. A pressão in-
traocular era 12 mmHg. Nafundoscopia em 
ambos os olhosrevelou-se descolamento seroso 
e edema de papila. Solicitou-se Tomografia de 
Coerência Óptica que evidenciou descolamento 

de retina exudativo em ambos os olhos que foi 
documentado pela Retinografia.

  

Figura 1: Retinografia mostrando descolamento 
seroso da retina e edema papilar em olho direito e 
esquerdo, respectivamente.
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Figura 2: OCT de olho direito e esquerdo, respec-
tivamente, confirmando o descolamento seroso 
da retina.

Com base na história clínica e exames comple-
mentares foi levantada hipótese diagnostica de 
Síndrome Vogt- Koyanagi-Harada. 

Inicialmente, a paciente foi encaminhada para 
a realização de pulsoterapia com corticoide em 
ambiente hospitalar. Além disso, foram solicita-
dos exames clínicos complementares e sorolo-
gia, que se mostraram dentro da normalidade e 
sem alterações.

Em seguida, prescreveu-se tratamento domi-
ciliar, via oral, com Prednisona de 60mg ao dia 
e Azatioprina de 50 mg ao dia. Após dois meses 
de uso dos medicamentos a paciente apresentou 
acuidade visual de 20/20 em ambos os olhos. Foi 
realizada nova Tomografia de Coerência Óptica 
e Retinografia, que não evidenciaramdescola-
mento de retina exudativo.

  

Figura 3: Retinografia dentro dos padrões da nor-
malidade, em olho direito e esquerdo, respectiva-
mente.
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Figura 4: OCT de olho direito e esquerdo, respecti-
vamente, mostrando regressão do quadro prévio.

A paciente permanece em acompanhamento 
rotineiro em nosso Serviço, realizando atual-
mente a descontinuação medicamentosa.

DISCUSSÃO
A Síndrome de Vogt-Koyanagi-Harada é uma 

doença inflamatória, rara e multissistêmica que 
acomete órgãos que contém malanócitos, como 
as meninges, sistema nervoso central, pele, ou-
vido e olhos. É caracterizada por uveíte difusa 
bilateral, geramentegranulomatosa e eventual-
mente acompanhada de descolamento exuda-
tivo de retina, além de manifestações dermato-
lógicas, meníngeas e auditivas. Os sinais mais 
comuns incluem iridociclite, vitreíte, edema ou 
hiperemia de disco óptico, espessamento coroi-
deano e descolamento de retina neuro-senso-
rial¹.

Sua etiopatogenia não é bem conhecida e a 
teoria mais aceita propõe que a doença ocorre 
pela destruição dos melanócitos mediada por 
um mecanismo imunológico contra antígenos 
de sua superfície em pessoas com predisposição 
genética².

A VKH ocorre predominante em indivíduos 
de descendência asiática, indiana e latino-ame-
ricana, tendo maior prevalência no sexo femini-
no e acometendo principalmente adultos jovens 

entre a segunda e quarta décadas de vida embo-
ra possa acontecer em qualquer faixa etária3.

O curso clínico da Síndrome de Vogt-Koya-
nagi- Harada é variável, podendo ocorrer desde 
um período limitado de inflamação intraocular 
de rápida duração e despigmentação até uma 
doença crônica, prolongada e recorrente4.

Foram descritos quatro estágios clínicos para 
a VKH, que se dividem em fase prodrômica, 
uveítica, crônica e de recorrência. Na fase pro-
drômica, também conhecida como meningoen-
cefálica, ocorre um quadro mimético ao de uma 
infecção viral, estando presente em 50% dos 
casos e com duração de dias até semanas. Após 
três a cinco dias, inicia-se a fase uveítica, com 
duração de algumas semanas, em que o sinto-
ma mais comum é a turvação visual, presente 
em 70% dos casos, e principal causa de procura 
de auxílio médico. Os sintomas oftalmológicos 
mais comuns são a dor ocular, fotofobia, hipe-
remia conjuntival e redução da acuidade visual. 
Os principais achados oculares são a uveíte bila-
teral posterior com edema retiniano, hiperemia 
e edema de disco óptico, descolamentos serosos 
retinianos, iridociclite e aumento da pressão in-
traocular. É nessa fase que ocorrem as principais 
alterações auditivas.Cerca de dois meses após o 
início da doença, pode haver alterações derma-
tológicas como poliose, vitiligo e alopecia. A 
fase crônica da doença tem duração de meses 
a anos e é considerada a fase de despigmenta-
ção. No fundo de olho, pode-se evidenciar sinais 
como cicatrizes coriorretinianas despigmenta-
das de Dalen-Fuchs, migração ou acúmulo de 
EPR e fundo de olho em “pôr do sol”. Já a fase 
de recorrência, pode não ocorrer em todos os 
pacientes. Quando presente pode gerar desco-
lamentos retinianos de repetição, formação de 
membranas neovascularesretinianas, glaucoma 
e catarata, sendo a última a mais comum5.

O diagnóstico é clínico e baseado em critérios 
que definem três categorias: VKH completa, in-
completa e variável. Como critérios da doença, 
têm-se a ausência de história de trauma ocular 
penetrante ou cirurgia precedendo o início da 
uveíte, ausência de história clínica ou laborato-
rial de outra doença ocular, envolvimento ocu-
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lar bilateral, presença de achados neurológico 
e auditivos, que já podem ter desaparecido no 
momento da apresentação clínica, ou, achados 
dermatológicos, sendo que estes nunca devem 
preceder a doença ocular ou as manifestações 
neurológicas6.

Diagnóstico diferencial pode ser realizado 
com doenças infecciosas de cunho neurológico, 
oftalmológico, otorrinolaringológico e cutâneo, 
como sífilis, tuberculose, toxoplasmose e SIDA7.

O tratamento deve ser precoce e intenso, pois 
o diagnóstico rápido da doença é de vital impor-
tância. Sua base é feita pelos corticoesteróides e 
drogas imunossupressoras. O uso sistêmico ini-
cial é preconizado, seguido pelo uso oral em altas 
doses. Após a melhora da sintomatologia, a des-
continuação do tratamento deve ser realizada de 
forma lenta, de 3 a 6 meses, devendo ser mantido 
por um ano em caso de recidivas. Em casos de 
pacientes que manifestam intolerância ou efeitos 
colaterais ao uso de corticoesteróides, como a 
Síndrome de Cushing, hipertensão arterial sistê-
mica e diabetes, pode-se utilizar de imunomodu-
ladores como metotrexato, azatioprina, ciclospo-
rina, tacrolimus e etarnecept. Nas formas graves 
da doença, há benefício no uso triplo da terapia 
imunossupressora, que consiste em prednisolo-
na, azatioprina e ciclosporina, simultaneamente. 
O processo inflamatório e exsudativointra e sub-
-retiniano pode obter melhora com a aplicação 
de injeção intravítrea de triancinolona, além de 
melhora da acuidade visual8.

O mais importante para o bom prognóstico 
é iniciar o tratamento imediato com altas do-
ses de drogas antiinflamatóriaspara controlar 
o quadro. O prognóstico visual dos pacientes é 
reservado, relacionado principalmente ao de-
senvolvimento de glaucoma e membrana neo-
vascularsubretiniana na fase crônica. A acuida-
de visual final melhor do que 20/40 ocorre em 
apenas 30% dos casos, tratando-se, portanto, de 
importante causa de cegueira9.

CONCLUSÃO
 O reconhecimento da síndrome de Vogt-

-Koyanagi-Harada é de extrema importância, 
porém pouco realizado, uma vez que a literatura 
é escassa. A dificuldade de diagnóstico ocorre 
por sua raridade, sendo reconhecida, na maio-
ria dos casos,apenas por especialistas, o que gera 
dados escassos sobre a síndrome. 

 O tratamento rápido e intenso, feito por cor-
ticoesteróides endovenosos seguidos de trata-
mento oral, é necessário para evitar prognósti-
cos ruins e alterações irreversíveis.

ABSTRACT
Introduction: Vogt-Koyanagi-Harada syn-

drome is a rare, multisystemic disease of unk-
nown etiology that affects melanocyte-contai-
ning tissues, causing damage in the eyes, central 
nervous system, auditory system, and skin. The 
main ophthalmologic alterations involve pa-
pillary edema and serous detachment of the 
retina. Objective: To review the main features, 
diagnosis and treatment options, as well as to 
describe a case of Vogt-Koyanagi-Harada syn-
drome. Materials and Methods: Case report 
and literature review. Conclusion: Even though 
it is rare, the early recognition and intense treat-
ment of such syndrome is extremely important 
in order to avoid a poor prognosis.

Keywords:Vogt-Koyanagi-Harada syndrome, 
serous retinal detachment, melanocytes.
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Noticiário
 Em comemoração aos 90 anos da Associação Médica do Instituto Penido Burnier resolve-

mos publicar algumas de suas correspondências, já que a longevidade da iniciativa se deve, 
sem sombra de dúvidas, à participação dos sócios titulares e honorários desta casa, sempre 
cercada pelos bons agouros dos queridos amigos.

 Neste ano, no Simpósio do aniversário reiniciaremos a prática da nomeação dos sócios 
honorários, que tanta propriedade e distinção trouxeram as nossas reuniões realizadas até 
os dias de hoje, nas primeiras e terceiras quintas-feiras de cada mês.
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RESUMO DAS ATAS DA AMIPB 1º SEMESTRE DE 2016

1.820ª Sessão Ordinária
(10 de Março de 2016)

1ª Ordem do dia: “Retinopatia da prematuridade” – Dr. Guilherme Andreoli Bertotti. O autor 
explicou sobre a etiopatologia da doença e sua relação como uso de O2 a 100% nos bebês prema-
turos. A classificação da doença em relação às zonas de localização e estágios de progressão estão 
relacionadas com as possíveis condutas. As opções de tratamento são crioterapia, fotocoagulação a 
laser e vitrectomia posterior. Ele evidenciou a importância da triagem dos bebês prematuros para 
diagnóstico precoce.

1.821ª Sessão Ordinária
(31 de Março de 2016)

1ª Ordem do dia: “Oclusões venosas” – Dra. Aline Alves Barbosa. A autora explanou sobre a fi-
siopatopalogia das diferentes oclusões, associando com os fatores predisponentes, sobretudo idade 
e comorbidade como HAS, DM, hiperlipidemia. Foram apresentadas as oclusões de ramo e oclusão 
de veia central da retina nas, formas não isquêmica e isquêmica. Explicou a sintomatologia, apre-
sentação dos exames complementares e as opções terapêuticas. Foi ressaltado ainda o fator de risco 
para o desenvolvimento do glaucoma dos 100 dias.

1.822ª Sessão Ordinária
(07 de Abril de 2016)

1ª Ordem do dia: “Ultrassonografia ocular – técnicas e posições” – Dr. Márcio Costa. Foi expli-
cado sobre as técnicas de posicionamento da sonda e interpretação das posições das estruturas 
anatômicas na imagem.

2ª Ordem do dia: “USB ocular – retina e coróide” – Dr. Márcio Costa. Foi explicado como se ca-
racterizam diferentes estruturas anatômicas e diagnósticas, como vítreo e DVP, membrana retinia-
na, DR antigo, retinosquise, e os critérios para diagnóstico de Phitisis bulbi.

1.823ª Sessão Ordinária
(14 de Abril de 2016)

1ª Ordem do dia: “AIDS E Uveítes” – Dr. Roger Kamei. Foi explanado sobre as doenças oportunis-
tas e sua relação com o CD4 do paciente. Mostrou quadro clínico, exame físico e tratamento das re-
tinites por citomegalovirus, tuberculose ocular, sífilis ocular, além da uveíte por recuperação imune. 
O Dr. Roger apresentou ainda dois casos clínicos sobre o tema da aula, evidenciando as dificuldades 
diagnósticas e diagnóstico diferencial.
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2ª Ordem do dia: “Apresentação de caso” – Dr. Rafael Reis, médico residente do Hospital Ouro 
Verde, apresentou um caso de uveíte por herpes, em um paciente jovem, homossexual, com DR 
associado e piora rápida do quadro.

1.824ª Sessão Ordinária
(28 de Abril de 2016)

1ª Ordem do dia: “Diagnóstico diferencial em leucocorias” – Dr. Márcio Costa. A leucocoria é ca-
racterizada pela ausência de reflexo vermelho. O autor pontuou que o diagnóstico mais importante 
é o retinoblastoma. Foi mostrado as diferenças nas doenças e suas apresentações ao US, como ca-
tarata, doença de Coats, persistência da vasculatura fetal hiperplásica de vítreo primária, coloboma 
de nervo óptico, Morning Glory, Fibras nervosas mielinizadas, drusas do nervo óptico, toxocaríase, 
toxoplasmose, retinopatia da prematuridade. 

1.825ª Sessão Ordinária
(05 de Maio de 2016)

1ª Ordem do dia: “Eleição da Nova Diretoria”. Segundo os estatutos, foram eleitos para compor a 
nova diretoria, por unanimidade, no período de 30 de Maio de 2016 à 31 de Maio de 2017, a direto-
ria assim composta: Presidente: Dra. Taíse Tognon, 1ª Secretário: Dr. Lucas Quagliato, 2ª Secretária: 
Dra. Mariana Botelho Dias de Souza, Tesoureiro: Dr. Rodrigo Abreu, Bibliotecário: Dr. Hilton de 
Mello e Oliveira, Comissão dos Arquivos: Dra. Elvira Abreu, Dra. Taíse Tognon e Dr. César Klein 
Lopes.

1.826ª Sessão Ordinária
(02 de Junho de 2016)

1ª Ordem do dia: “Iconografias” – Dr. Milton Toledo Filho. O mesmo apresentou uma coletânea 
pessoal de imagens relacionadas tanto a retinas saudáveis como suas diversas alterações. Foram vis-
tos temas como: Doenças degenerativas, emergências na retina, síndromes congênitas, e alterações 
genéticas, em mais de cem diferentes imagens.

1.827ª Sessão Ordinária
(16 de Junho de 2016)

1ª Ordem do dia: “Clínica e cirurgia em retina” – Dr. Milton Toledo Filho. Foi feita revisão de toda 
propedêutica do fundo de olho, bem como as técnicas cirúrgicas atuais e passadas, das principais 
condições da retina, como descolamento, buraco macular, vitrectomia e outras.
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