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Anoftalmia bilateral congénita associado a surdez bilateral profunda: Relato de caso
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RESUMO

A anoftalmia é uma condi¢do oftalmoldgica rara caracterizada pela auséncia de globo ocular com
preservacdo dos seus anexos, que normalmente esta associada a sindromes congénitas e malformactes
extra oculares. Supde-se que fisiopatologia esta relacionada a defeitos no desenvolvimento do
neuroectoderma entre a quarta e a sétima semana da embriogénese. Sua etiologia é complexa e ainda nao
elucidada, envolvendo fatores genéticos e ambientais. Neste estudo relata-se um caso de um paciente do
sexo masculino que apresenta anoftalmia bilateral congénita associado a surdez. Foram utilizados dados
coletados do prontuario médico durante as consultas de puericultura em uma Unidade Basica de Salde.
Mée previamente higida, pré-natal e parto sem intercorréncias, paciente nascido a termo por cesariana,
peso adequado para idade. Foi identificado anoftalmia bilateral apos resisténcia a abertura ocular no exame
fisico. Nas triagens neonatais falhou no teste auditivo e foi diagnosticado posteriormente surdez profunda
bilateral. Nos testes genéticos apresentou cariétipo normal 46 XY. Esta no processo de colocagédo de
implante coclear e esta em uso de expansores da cavidade ocular para futuramente alojar uma proétese, o
que vai permitir desenvolvimento adequado da face. A raridade da doenca descrita, a escassez de pesquisa
nesse ambito e a falta de métodos diagndsticos mais acurados dificultam o diagndstico precoce e 0 manejo
adequado dessa e outras patologias, evidenciando a necessidade de expandir o conhecimento médico a
respeito das condi¢Bes congeénitas.
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1 INTRODUCAO

A anoftalmia é uma condi¢do congénita oftalmoldgica rara caracterizada pela auséncia do globo
ocular de um ou ambos os olhos, com a preservacdo dos anexos oculares como palpebras e ductos lacrimais
(MATIAS-PEREZ; GARCIA-MONTALVO; ZENTENO, 2017). Essa condi¢do costuma estar associada a
outros tipos de sindromes congénitas ou malformaces, principalmente cardiacas, musculoesqueléticas ou
do sistema nervoso central (MEJIA; CARDENAS, 2022). Para esses autores, em aproximadamente 64%
dos pacientes ja foram relatados sistemas extraoculares acometidos, entre os mais frequentes estdo a regiao
craniofacial, malformacdes na face, orelha, pescoco e extremidades.

A patogénese destas malformacdes ainda ndo foi completamente elucidada, porém existem algumas
hipoteses referentes a suas causas que envolvem erros no desenvolvimento durante a fase embrionéria entre
a quarta e a sétima semana intra-uterina devido a um defeito no desenvolvimento do neuroectoderma
(MAGALHAES, 2021).

A etiologia é complexa e pode incluir fatores genéticos ou ambientais como a exposicao a agentes
teratogénicos quimicos, infeccdes congénitas, uso de drogas ilicitas ou tabaco (MATIAS-PEREZ;
GARCIA-MONTALVO; ZENTENO, 2017).

Né&o existe consenso sobre a real incidéncia desta patologia devido a escassez de dados oficiais, mas
estima-se que a sua prevaléncia varie de 3 para cada 100.000 nascimentos em paises desenvolvidos e 14
para cada 100.000 nascimentos em paises em desenvolvimento (CORSO et al., 2011).

O diagnéstico pré-natal de anoftalmia em achados ultrassonograficos com base na incapacidade de
visualizacdo do globo ocular foi relatado em um estudo de Reyna-Villasmil et al. (2022), porém o
diagndstico durante a gestacdo ainda constitui-se um desafio. Dessa forma, € importante fornecer
orientacOes apropriadas aos pais desde o nascimento, uma vez que poderdo ser realizadas acGes em salde
como a minimizacdo de danos com reabilitacao fisica, mental, psicoldgica e social.

O objetivo deste trabalho é apresentar um relato de caso presenciado durante o internato médico e
relacionar o mesmo com a literatura existente. A realizacdo se justifica pela necessidade de somar
conhecimento a comunidade médica a respeito da condi¢do observada, além de registrar particularidades

com a intencdo de facilitar a compreensdo em futuras ocorréncias desta malformacéo em outros individuos.
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2 ACHADOS CLINICOS
2.1 DADOS DO PACIENTE

Paciente do sexo masculino, nascido a termo por cesariana devido a parada de progressao do
trabalho de parto, sem intercorréncias, peso adequado para idade gestacional. Em exame fisico da primeira
hora de vida apresentou resisténcia na abertura ocular sem outras malformacdes ou facies sindrémica
aparente. A tomografia de cranio mostrou globos oculares indefinidos, presenca de material amorfo e
densidade de partes moles, reducdo volumeétrica de cavidades orbitérias e nervos opticos individualizados.
Dessa forma foi feito o diagnostico de anoftalmia bilateral congénita.

Durante os testes de triagem neonatal falhou no teste auditivo e cerca de dois meses apds o
nascimento foi diagnosticada perda auditiva profunda bilateralmente. A Ressonancia Magnética dos
ouvidos demonstrou secrecao retida em células da mastdide bilateralmente, sinal da coclea, vestibulo e
canais semicirculares preservados, segmentos cisternais e intracanaliculares dos nervos facial e vestibulo-
coclear com trajeto habitual. Nos testes genéticos apresentou cariétipo masculino 46, XY sem
anormalidades. Segue em acompanhamento para realizar implante coclear. Também est4 em processo de

colocacédo de expansor da cavidade ocular para posterior instalagdo de protese.

2.2 DADOS DO PRE-NATAL

Mée G.M.K, 18 anos, gesta 1, previamente higida, sem alergias medicamentosas, nega tabagismo e
etilismo. Descobriu a gestacdo com 5 semanas, realizou todo o pré-natal em uma Unidade Bésica de Salde
no municipio de Chapec6-SC, teve a primeira consulta com 8 semanas e no final do pré-natal totalizou 13
consultas. Fez uso diario de acido folico 5mg da 52 até a 14 semana, 40mg de ferro elementar e vitamina
D 1.000UlI diéarios até a data do parto. Outras prescri¢des encontradas em prontuario eletrdnico no periodo
foram a metoclopramida, dimenidrinato e piridoxina, paracetamol e hidréxido de aluminio. Tipo sanguineo
A positivo, exames laboratoriais dentro da normalidade (hemograma, TSH, glicemias, parcial de urina e
urocultura), suscetivel a toxoplasmose com IgM e IgG nédo reagentes até o final da gestacdo, imune a
Hepatite B, VDRL e anticorpo contra-treponema néo reagentes, anti-HCV néo reagente, HIV néo reagente,
secrecdo vaginal negativa e rastreio para Streptococcus do grupo B negativo. Realizou trés ultrassonografias
obstétricas durante periodo gestacional, sem alteragdes, sem registro de informagdes sobre ultrassonografia
morfoldgica. Teve um episodio de Sindrome Gripal durante a gestacdo, tratada com sintomaéticos, sem

outras intercorréncias. Nega historia familiar de malformagGes ou sindromes genéticas.
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3 DISCUSSAO

De acordo com a Organiza¢do Mundial da Saude (OMS), o nimero adequado de consultas de pré-
natal seria 6 ou mais e sempre que viavel devem ser realizadas mensais até a 28 semana, quinzenais da 282
até a 362 semana e semanais da 362 até a 412 semana (BRASIL, 2012). A adesao precoce da gestante ao pré-
natal ocasiona melhor acompanhamento e desfecho, e de acordo com a Atencdo Primaria a Saude, o ideal
é que se inicie até a 122 semana de gestagdo. (BRASIL, 2012). A gestante relatada no caso realizou seu pré-
natal adequadamente de acordo com esse parametro e realizou 13 consultas no total, iniciadas desde a 8?
semana.

Segundo o caderno de atenc¢do basica ao pré-natal de baixo risco, a ultrassonografia obstétrica ndo
é obrigatoria dentre os exames de rotina, no entanto deve ser solicitada se disponivel na localidade.
(BRASIL, 2012). Na cidade de Chapec6 sdo disponibilizados pelo SUS dois exames de ultrassonografia
obstétrica durante o pré-natal de baixo risco, podendo ser fornecido um terceiro se a regulacdo do municipio
permitir, como foi o caso da mae do paciente do relato. A mde do paciente em estudo realizou trés
ultrassonografias obstétricas durante o pré-natal e todas deram dentro da normalidade. N&o foi encontrado
no sistema registro de ultrassonografia morfologica.

Dentre os exames para o diagndstico de patologias durante o pré-natal esta a ultrassonografia, sendo
que as de terceira e quarta dimensao sdo as mais indicadas para observar os olhos do bebé na gravidez
(MEJIA; CARDENAS, 2022). A triagem ultrassonografica pode detectar uma grande proporcio de
malformacdes fetais, embora algumas ainda escapem a deteccdo (XAVIER, 2019). Um estudo de Reyna-
Villasmil et al. (2022) relata o primeiro caso venezuelano publicado onde foi feito o diagndstico de
anoftalmia bilateral no periodo pré-natal, com 16 semanas. Neste ultrassom de rotina o feto ndo tinha globos
oculares e pdde ser visualizado pela aparéncia de o6rbitas afundadas e ligeiramente hipoplasicas
bilateralmente. O diagndstico do paciente em estudo foi feito em periodo poés-natal, é possivel que nesse
caso venezuelano as anomalias possam ter sido identificadas por ecografistas mais bem treinados ou por
exame mais sistematico, por exemplo, procurar imagem de cristalino no exame da face fetal (XAVIER;
2019). A familia do paciente estd em acompanhamento psicoldgico e teve muita dificuldade de aceitacdo
no inicio, entdo por mais que ainda seja um desafio, o diagnostico pré-natal desta condicdo permite o
planejamento do tratamento pds-natal, bem como preparar psicologicamente a familia para a nova
realidade.

Para Lépez Mufoz, et al. (2017), a maioria dos estudos sugerem que 0s principais fatores capazes
de causar anoftalmia ou microftalmia sdo ambientais e hereditarios. Os ambientais podem ser devido a
infeccbes gestacionais (rubéola, toxoplasmose, varicela e citomegalovirus), deficiéncia materna de
vitamina A, febre, hipertermia, exposicao a radiacao e pesticidas, uso de drogas como varfarina e talidomida

e uso de alcool (LOPEZ MUNOZ, et al., 2017). De acordo com o pré-natal da paciente, dentre as doencas
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acima citadas a Unica sorologia rastreada foi a da toxoplasmose, que se manteve ndo reagente até o final da
gestacdo. Sobre as demais ndo se tem quantificacdo soroldgica. Além disso, a gestante ndo teve contato
com nenhuma substancia medicamentosa nociva, uma vez que de acordo com o prontuério eletrénico
somente foram dispensadas medicacdes proprias da gestacdo em doses recomendadas (acido félico, sulfato
ferroso e vitamina D) e sintomaticos para dores e nauseas que também sdo adequados na gestacéo
(metoclopramida, dimenidrinato e piridoxina, paracetamol e hidroxido de aluminio). Outros fatores
ambientais que aumentam o risco de desenvolver essa condi¢do séo idade materna acima de 40 anos,
multiplas gestacBes, baixo peso ao nascer e prematuridade (LOPEZ MUNOZ, et al., 2017). No caso
estudado, nenhum desses fatores de risco citados estavam presentes.

Como fatores hereditarios pode-se citar as alteragdes cromossémicas (duplicacdes, delecdes e
translocacfes cromossdmicas), mutagdes de genes especificos como 0 SOX2 e associagdes com sindromes
genéticas (LOPEZ MUNOZ, et al., 2017). O paciente em estudo esteve em acompanhamento com
geneticista e apresentou cariotipo masculino 46, XY normal sem anormalidades. Ndo ha registro em
prontuario sobre a pesquisa de mutacfes genéticas ou sindromes, fato este que causa uma lacuna de
informacdes importantes no entendimento e estudo do caso. Uma pesquisa realizada por Chen et al. (2000)
buscou a associagdo entre anomalia ocular em pacientes sabidamente portadores de deficiéncia auditiva
genética. O resultado do estudo revelou que 48,28% da amostragem de pacientes examinados apresentaram
alguma anormalidade ocular. Embora sem diagnoéstico definitivo de alteracdo genética, a Sindrome de
Goldenhar se mostrou ter maior correlagdo com o paciente estudado, uma vez que dentre as caracteristicas
clinicas desta patologia esta a anoftalmia e anomalias de orelha média levando a perda auditiva de natureza
condutiva (CHEN et al., 2000), compativel com o quadro clinico.

O paciente esta em acompanhamento com o servico de referéncia em oftalmologia para a colocagédo
de préteses oculares. De acordo com Méjia e Cardenas (2022), nenhum procedimento tem como objetivo
restabelecer a visao ou criar um olho novo, mas sim estimular o crescimento do volume orbital, prevenir o
fechamento da fenda palpebral e alcancar um crescimento facial adequado. Para esses autores a abordagem
clinica deve ser iniciada nas primeiras semanas ap0s 0 nascimento, por meio da insercdo gradual de um
expansor, com o intuito de ampliar a fenda palpebral e criar espaco para uma futura protese. A cirurgia, por
sua vez, deve ser realizada por volta dos 3 anos de idade, visando estimular o desenvolvimento da 6rbita
(MEJIA; CARDENAS, 2022).

Além disso, o paciente tambem estd em acompanhamento para a colocacdo de implantes cocleares.
Os implantes cocleares sdo aparelhos que restauram a percepcéo de fala aos pacientes com perda auditiva
severa e profunda, pois diferente do aparelho auditivo que apenas amplificam o som, sdo estimuladores que
fardo o papel de todo o ouvido, podendo ser usado em pacientes com surdez grave (AMORIM; DE

SIQUEIRA, 2023). A indicagdo para colocacdo € a perda auditiva neurossensorial bilateral > 80 dB
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(SZYFTER et al., 2019). Possuem dois sistemas em seu mecanismo, um externo, que se localiza no
pavilhdo auricular na regido retroauricular, e um interno implantado na &rea 6ssea do ouvido, de forma
cirargica. Essas proteses substituem a funcéo do 6rgdo de Corti, estimulando de forma elétrica as células
ganglionares e terminacdes nervosas do nervo auditivo (AMORIM; DE SIQUEIRA, 2023).

Todo esse acompanhamento multiprofissional é de extrema importancia para que a crianga possa se
desenvolver e ter mais qualidade de vida considerando as suas limitagdes. Igualmente importante é o
preparo psicoldgico aos pais, que precisardo de todo o suporte e rede de apoio necessarios para enfrentar as
dificuldades.

4 CONSIDERAQ@ES FINAIS

Diante do caso, observa-se a importancia de expandir o conhecimento médico sobre a variedade de
apresentacdes das patologias congénitas e suas possiveis etiologias, além da necessidade de métodos
diagnosticos mais acurados que permitam a identificacdo precoce das condi¢cdes congénitas, o que neste
caso estudado néo foi possivel. A raridade da doenca descrita e a escassez de pesquisa nesse &mbito também
dificultam o diagnostico precoce e 0 manejo adequado dessa e outras patologias congénitas na pratica

clinica.
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