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RESUMO

Ectopia Lentis et Pupillae ¢ uma sindrome genética autossémica
recessiva e se diferencia de outras malformagdes com ectopia lentis por ter
como unicas alteragdes o deslocamento do cristalino e da pupila.

Este trabalho descreve duas familias com Ectopia Lentis et Pupillae e
discute os aspectos clinicos e genéticos.

Palavras-chave: Malformagao genética, Ectopia do cristalino, Ectopia da pupila,

INTRODUCAO

DESCRICAO DOS CASOS

A identificagido de uma alteragio
ocular como parte de uma sindrome
genética é de extrema importancia,
pois o atendimento médico destes pa-
cientes deve abranger, além do diag-
ndstico e tratamento, a orientagio fa-
miliar, também chamada de aconse-
lhamento genético.

O deslocamento (luxagio) do crista-
lino é uma alteragido ocular relativa-
mente freqiiente na pratica oftalmo-
légica, que muitas vezes, faz parte de
uma doenga sistémica. O diagndstico
etiolégico dos deslocamentos pode
orientar precocemente o paciente, mi-
nimizando a expressio da doenga. E o
que acontece, por exemplo, na homo-
cistinuria e na hiperlisinemia, altera-
¢Oes metabdlicas que, com o controle
dietético, podem ter melhor evolugio,
principalmente se o diagndstico for
precoce.

Este trabalho descreve alguns casos
de deslocamento de cristalino e pupila
congénito, Ectopia Lentis et Pupillae,
alteragdo genética exclusivamente ocu-
lar. E discute o diagndstico diferencial,
a evolugdo, o padrio de heranga, e a
conduta médica.

Caso 1 (Heredograma 1, I1-4)

F.B.S., 40 anos, masculino, branco,
natural do Espirito Santo, atendido no
Setor de Genética Ocular do Departa-
mento de Oftalmologia da Escola
Paulista de Medicina em 1977 com
queixa de baixa de acuidade visual para
perto e para longe desde a infancia.
Antecedentes pessoais: n.d.n. Antece-
dentes familiares: quarto filho em sete
irmaos de pais consangiiineos.

Exame ocular: AV 20/200 AO.
Pupilas fotorreagentes. Biomicros-
copia: iris displasica com auséncia de
colarete e bordelete, iridodonese, pu-
pilas deslocadas para o quadrante
nasal inferior em AO, hémia de vitreo
pelo orificio pupilar em AO, cristali-
no fora da area pupilar. Oftalmos-
copia indireta: polo posterior sem
anormalidades, cristalino moével na
cavidade vitrea no quadrante nasal in-
ferior, transparente, e preso a z6nula
apenas por alguns ligamentos sus-
pensores (Foto 1). PIO 16mmHg AO.
Gonioscopia: Persisténcia de ligamen-
tos pectineos em toda a circunferén-
cia, angulo aberto. Na regido de
fechamento da fissura Optica existe
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HEREDOGRAMA 1 (caso 1)
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aplasia do seio camerular. Campo vi-
sual normal AO.

Ao exame clinico apresentava ha-
bitus marfandide, envergadura (184
cm) maior que a estatura (172 cm); dis-
tincia pubo-plantar (91 cm) maior que
distancia vértice-pubiana (81 cm). Nos
exames complementares apresentou ao
RX hiperaeragao dos seios frontais e
osteoporose generalizada em ambas as
maos; testes urinarios para erros inatos
do metabolismo incluindo excre¢do de
homocistina normais; o exame cardio-
l6gico incluindo ecocardiografia niao
mostrou alteragdes.

O diagndstico foi Ectopia Lentis et
Pupillae de heranga autossémica
recessiva. O paciente foi orientado ape-
nas para acompanhamento oftalmo-
16gico periddico, esclarecido quanto ao
risco de outras doengas oculares conse-
qiiente a esta alteragao, principalmente
o descolamento de retina pds-trauma
sob o segmento cefalico. O paciente
ndo tinha filhos, na época do acon-

ARQ. BRAS. OFTAL. 57(1), FEVEREIRO/1994

Ectopia Lentis et Pupillae

selhamento, e temia ter filhos com bai-
xa visdo. A orientagdo genética esclare-
ceu que, sendo portador de uma doenga
recessiva, o risco de ter filhos afetados
pela mesma doenga € desprezivel se o
casamento se fizer com pessoa nio con-
sangiiinea e nem portadora de defeito
semelhante. Em 1987 o paciente foi re-
visto e o0 quadro clinico permanecia
inalterado.

Caso 2 (Heredograma 2, I11-10)

M.J.S., 25 anos, feminino, proce-
dente de Sao Paulo.

Foi atendida no Setor de Genética
Ocular do Departamento de Oftalmolo-
gia da Escola Paulista de Medicina em
1991 com queixa de dor e perda de
visdo importante em OE h4 4 meses. A
maie da paciente notou que a filha apre-
sentava dificuldade visual desde os 2

Foto 1- Observa-se na biomicroscopia do paciente 1 que a pupila encontra-se deslocada para o quadrante

nasal inferior em AO.

31



anos de idade, pois aproximava os ob-
jetos para enxergar. Aos 13 anos de
idade comecgou a usar 6culos, porém
n3o houve melhora da visio com a
correc¢do. Seus pais s3o primos e ambos
naturais de Pernambuco; a paciente é o
10° filho vivo de uma irmandade de 19
irmaos, sendo 4 abortos e 4 natimortos
de causa ignorada; 3 irmios referidos
como portadores de baixa acuidade
visual.

Ao exame fisico apresentava-se em
bom estado geral, normolinea. No exa-
me ocular observa-se acuidade visual:
OD conta dedos a 2 metros; OE percep-
¢do luminosa, sem projecdo. Biomi-
croscopia: OD iris fotorreagente com
areas de atrofia, pupila descentralizada
temporal superior; cristalino ndo visi-
vel no eixo pupilar, descentrado para a
regido nasal inferior; OE iris com areas
atréficas, pupila descentralizadas nasal
superior; presenca de neovasos, siné-
quias posteriores € membrana pupilar
neovascularizada, cristalino ausente no
eixo pupilar. PIO 26 e 6mmHg. Oftal-
moscopia: OD normal; OE dificultado
pela membrana pupilar, mas observa-se
retina colada. Gonioscopia: angulo
aberto amplo com iris de insergdo alta
AO. Campo visual: OD campo de apro-
ximadamente 30° com diminui¢io da
sensibilidade; OE impossivel.

O diagndstico desta paciente foi de
Ectopia Lentis et Pupillae AO, com
glaucoma secundario as malformagdes
do angulo, e sinais de uveite anterior
pregressa em OE.

Caso 3 (Heredograma 2, I11-4)

J.S., 34 anos, masculino, procedente
de Sao Paulo, irmao de M.J.S. Baixa de
visdo desde a infancia.

Ao exame ocular apresentava acui-
dade visual: OD conta dedos a 40cm;
OE 20/200. Motilidade extrinseca:
exotropia e o paciente fixa com OE.
Biomicroscopia: OD pupila deslocada
nasal superior, cristalino fora do eixo
visual deslocado para o quadrante tem-
poral inferior; OE pupila deslocada
nasal superior, menos deslocada que no
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olho contra-lateral, cristalino transpa-
rente e no eixo visual (sub-luxado). PIO
12 e 13mmHg. Oftalmoscopia: normal
AO. Gonioscopia: angulo aberto amplo
com alguns ligamentos pectinados
recobrindo o trabeculado AO.

Ao exame clinico geral nio apre-
sentou alteragdes. O diagndstico deste
paciente foi de Ectopia Lentis et
Pupillae, com ambliopia e exotropia
secundérios.

Outros familiares dos pacientes
2 e 3 que foram examinados
(Heredograma 2)

III-1

Exame ocular normal
I11-3

Baixa acuidade visual mesmo com

melhor corregdo. Restante do exame

" normal.
II1-5

F.S., 33 anos, masculino.

Queixa-se de baixa da acuidade vi-
sual. Ao exame: pupilas centradas, re-
flexo fotomotor hiporreagente simétri-
co com padrido de pupila aferente, iris
sem anormalidade, cristalino tdpico,
palidez total de papila em AO.

O diagndstico deste paciente foi de
Atrofia de Papila AO.

DISCUSSAO

O diagnéstico de Ectopia Lentis et
Pupillae é essencialmente clinico. O
quadro caracteriza-se pela ectopia con-
génita da pupila e do cristalino geral-
mente bilateral podendo ou nio ser si-
métrica®V. Trata-se de anomalia cir-
cunscrita ao olho de carater autos-
sOmico recessivo. Diferencia-se de ou-
tras luxagdes do cristalino por apresen-
tar ectopia da iris associada.

Tém sido também documentados ca-
sos com microesferofaquia e evidente
transiluminagdo da iris®®, por malfor-
magao da camada posterior pigmentada
da iris que é derivada da neuro-
ectoderme Os casos aqui apresentados
ndo apresentam estas alterages asso-

ciadas.

O sintoma mais significativo deste
quadro é a redugao da acuidade visual,
em graus variaveis, na dependéncia do
deslocamento do cristalino e da pupila.
A corregdo Optica nem sempre é facil, e
deve ser feita precocemente para pre-
venir a ambliopia. Se a posi¢ao da pu-
pila ndo corresponder ao eixo pupilar
pode-se realizar uma iridectomia dptica
ou utilizar midriaticos. Nos pacientes
descritos, face a idade de atendimento,
nao houve indicagdo destes procedi-
mentos, a ndo ser a corre¢do optica. A
acuidade visual nestes pacientes variou
de percepc¢do luminosa a 20/200, o que
caracteriza esta doenga como grave do
ponto de vista ocular. No caso 3 prova-
velmente a luxagdo completa do crista-
lino no OD n3o estaria presente ao nas-
cimento, pois sendo o paciente apresen-
taria um endodesvio e ndo um exo-
desvio. Provavelmente existisse uma
subluxagdo ou uma malformagido de
zOnula que predispusesse a luxagdo
frente a wn trauma leve.

A presenga de uveite é descrita
como relativamente freqliente nestes
pacientes, induzida por dois mecanis-
mos: pelo contato direto do cristalino
deslocado com o corpo ciliar ou face
posterior da iris provocando uma
iridociclite aguda; ou aumento da
permeabilidade ou até mesmo rotura da
capsula anterior do cristalino permitin-
do um escape de proteinas e provocan-
do uma uveite facolitica. O OE da pa-
ciente 2 apresentou sinais compativeis
com uveite pregressa. O paciente 1 que
apresentava grande mobilidade do cris-
talino ndo desenvolveu uveite durante
os dez anos em que foi acompanhado.

O aparecimento de catarata em ca-
sos de cristalino sub-luxado € freqiiente
e a facectomia geralmente traz compli-
cagles. Deve-se proceder a cirurgia
quando existirem=~indica¢Ges especifi-
cas, tais como: presenca do cristalino -
na camara anterior, catarata madura ou
hipermadura, uveite induzida pelo cris-
talino, luxagdo completa do cristalino
iminente ou por impossibilidade de
corregdo Optica pela refragdo ou mani-
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pulagio da iris. A técnica cirdrgica uti-
lizada varia muito de caso para caso, na
dependéncia de haver luxagdo, lesdo
zonular ¢ hémia de vitreo®. Quando
possivel prefere-se a facectomia extra
capsular, mas deve-se estar preparado
para uma eventual vitrectomia. Nestes
pacientes nio foi realizada cirurgia.

Glaucoma e descolamento de retina
sdo freqlientes nestes pacientes, princi-
palmente apés as manipulagGes cinirgi-
cas, e sdo complicagdes de dificil con-
trole. O glaucoma é decorrente 3 mal-
formagdo de angulo que esta fre-
qiientemente associada. Os casos apre-
sentados tem altera¢des no angulo, mas
apenas o paciente 2 apresenta glaucoma
secundario a estas malformagdes da via
de drenagem. Os descolamentos de reti-
na sio mais freqiientes quando ha
luxa¢do do cristalino ou alteragdes vi-
treas secundarias a rotura da zénula.

No diagndstico diferencial®® da
Ectopia Lentis et Pupillae devemos
considerar: 1) Ectopia Lentis congénita
simples, de heranga autossomica domi-
nante; 2) Ectopia Lentis como parte de
doencas hereditarias sistémicas (S.
Marfan, S. Weill-Marchesani, Homo-
cistinuria, Artro-oftalmopatia progres-
siva de Stickel, Hiperlisinemia e Defi-
ciéncia de sulfite oxidase); 3) Ectopia
Lentis associada a outras anormalida-
des oculares (S. Rieger, Aniridia, Glau-
coma congénito, Retinose pigmentar);
4) Ectopia Lentis de etiologia traumati-
ca. Porém em nenhuma destas entida-
des é descrito o deslocamento conco-
mitante de pupila.

A patogénese desta anomaliaainda é
desconhecida. Entretanto existem as
teorias em que a alteragdao € meso-
dérmica, neuroectodérmica, combinada

ou mecanica. Duke-Elder™™ postulou

que o defeito é mecanico. Um tecido
vascularizado persistente e anormal
anastomosa-se com a regiao antero-la-
teral do sistema hialoideo, préximo a
borda do calice Optico resultando em

ARQ. BRAS. OFTAL. 57(1), FEVEREIRO/1994

Ectopia Lentis et Pupillae

tragdo. Conseqiientemente se observa-
ria ectopia de pupila e malformagio da
z6nula na area correspondente. Esta
faixa algumas vezes pode ser vista no
exame clinico ou anatomo-patolégico.
Porém nenhum dos pacientes descritos
apresenta esta faixa visivel.

A Ectopia Lentis isolada foi des-
crita como de heranga autossomica do-
minante por alguns autores. Porém
Mckusick revisando alguns artigos en-
quadra esta entidade na S. Marfan e S.
Weill-Marchesani. Atualmente nio é
uma entidade bem caracterizada. A Ec-

topia de Pupila isolada também é rara, .

tendo sido descrita associada a ptose e
estrabismo por Mc Pherson e col.® em
1976 em uma familia com suposta he-
ranga autossomica dominante.

A Ectopia Lentis et Pupillae expres-
sa-se pelo modelo de heranga au-
tossOmica recessiva®, com expres-
sividade varidvel.

A presenga de consangiiinidade
parental na primeira familia descrita é
dado fortemente sugestivo de heranga
autossomica recessiva, apesar de haver
s6 um elemento afetado na prole.

A distribui¢ao dos afetados na fami-
lia 2 e a presenga de consangiiinidade
preenchem todos os requisitos para
caracteriza-la como de heranga autos-
sOmica recessiva. Quanto a expres-
sividade, os trés pacientes apresentam
o quadro completo.

A orientagdo genética destas famili-
as baseou-se nesse padriao de heranga.
O risco estimado de recorréncia foi de
25% para os novos membros da irman-
dade dos afetados e risco desprezivel
para a prole dos afetados, desde que a
histéria familiar do conjuge seja nega-
tiva para esta alteracdo e nio exista
consangiiinidade. O paciente 1, casado
com ndo consangiiineo, teve prole de
cinco filhos normais, de acordo com o
esperado.

Os pacientes com Ectopia Lentis et
Pupillae devem ser acompanhados clini-

camente e devem estar avisados quanto
aos sintomas e sinais das possiveis com-
plicagGes, bem como, devem estar orien-
tados a evitar traumas oculares e partici-
pagdo em esportes de contato fisico.

SUMMARY

Ectopia Lentis et pupillae is an
autossomal recessive genetic
syndrome. It distinguishes itself from
other disorders with a luxated or
subluxated lens by being restricted to
the eye only and showing no other
systemic involvement.

This paper describes two families
with Ectopia lentis et pupillae and
discusses the clinical and genetical
Sfeatures.
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