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RESUMO

A sindrome de Marfan (SMF) é uma rara desordem metabdlica autossdmica dominante, causada por
mutacdes no gene responsavel pela codificacdo da proteina fibrilina-1. Caracteriza-se por manifestacoes
cardiovasculares, musculoesqueléticas e oculares. O objetivo desse relato foi apresentar uma complicacao
oftalmolégica rara em paciente portadora da SMF. Feminino, 51 anos, compareceu ao pronto socorro com
gueixa de dor intensa, baixa acuidade visual (AV) e hiperemia em olho direito (OD), hd dois dias.
Biomicroscopia: ectopia do cristalino (luxacdo) para cdmara anterior; Tonometria: 56 mmHg. Foi prescrito
medicamentos hipotensores, que reduziram a pressao intraocular (PIO) para 8 mmHg. Encaminhada para
cirurgia de urgéncia (facectomia sem implante de LIO) a fim de evitar maiores danos a cérnea e ao nervo
Optico. No pds operatorio, apresentou controle da PIO e melhora da AV para 20/50. Na SMF se faz
necessario o acompanhamento multidisciplinar, possibilitando diagndsticos precoces, o que pode prevenir
e minimizar eventuais complicagGes.

Palavras chave: sindrome de Marfan, ectopia do cristalino, hipertensdo ocular, camara anterior.

OCULAR HYPERTENSION SECONDARY TO LENS DISLOCATION FOR ANTERIOR CHAMBER IN MARFAN
SYNDROME

ABSTRACT

Marfan syndrome (MFS) is a rare autosomal dominant metabolic disorder, caused by mutations in the gene
responsible for coding the fibrillin-1 protein. It is characterized by cardiovascular, musculoskeletal and
ocular manifestations. The purpose of this report was to present a rare ophthalmologic complication in a
patient with MFS. Female, 51 years old, attended the emergency room complaining of severe pain, low
visual acuity and hyperemia in the right eye, started two days before. Biomicroscopy: ectopia lentis
(luxated) for anterior chamber; Tonometry: 56 mmHg. Hypotensive drugs were prescribed which reduced
intraocular pressure (IOP) to 8 mmHg. Referred for emergency surgery (facectomy without IOL
implantation) in order to avoid further damage to the cornea and optic nerve. In the post operative period,
presented IOP control and improved VA to 20/50. Multidisciplinary follow-up is necessary in patients with
MFS, enabling early diagnosis, which can prevent and minimize any complications.

Keywords: Marfan syndrome, ectopia lentis, ocular hypertension, anterior chamber.

INTRODUGCAO do tecido conjuntivo.! Estimativas histdricas

A sindrome de Marfan (SMF) é uma
doenga genética do tecido conjuntivo descrita
pelo pediatra francés, Antoine Bernard-Jean
Marfan, em 1896. Em 1955, o quadro foi incluido
por McKusick no grupo das doencgas hereditdrias
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relatam prevaléncia de 1/5.000 individuos.” E
uma doenca de heranga autossémica dominante
e que afeta o tecido conjuntivo com
manifestagdes fenotipicas, atingindo tipicamente
os sistemas cardiovascular, esquelético e ocular,
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podendo também envolver o sistema nervoso
central, o aparelho respiratério e a pele.”* Essa
mutacdo pode ter sido herdada de um dos
genitores, que pode ou ndo apresentar
manifestacdes clinicas, ou ter acontecido, pela
primeira vez, mutacdo nova. Uma vez que a
mutacdo esta presente, a chance de transmissao
para os filhos é de 50%"

O diagndstico clinico foi estabelecido
em 1986 de acordo com os critérios de Berlim,
substituidos em 1996 pelos critérios Ghent, que
em 2010 foram atualizados para a mais recente
versdo.*

A SMF nem sempre manifesta os sinais
e sintomas desde o nascimento, apesar de ser
congénita. Enquanto algumas pessoas
apresentam caracteristicas de Marfan ao
nascimento ou quando sdo criangas pequenas
(incluindo condic¢Ges graves, como o aumento da
aorta), em outras, essas caracteristicas apenas
aparecem na fase adulta. Isso torna muito
importante que as pessoas com SMF e condicoes
relacionadas recebam diagnéstico e tratamento
precisos e precoces, sem 0Ss quais se aumenta o
risco de complicacGes potencialmente fatais.

A SMF é causada por mutacdes no gene
responsdvel pela codificacdo de proteinas
responsdveis pela formacdo de fibras eldsticas e
com funcdo de suporte em alguns tecidos.
Aqguelas foram nomeadas fibrilina-1, gene
localizado no cromossomo 15.2 Expressam-se em
grande parte do tecido conjuntivo ocular e foi
investigada por técnicas de imunohistoquimica
sendo encontrado uma ampla distribuicdo nesse
tecido.’ A fibrilina é fisiologicamente ausente no
vitreo e na retina.’

As moléculas de fibrilina ficam dispostas
como contas de colar sobre o colageno em um
olho saudavel.® Na SMF a fibrilina anormal
acarreta deslizamento das bandas de colageno,
provocando alongamento da zbnula e
consequente retracdo da capsula cristaliniana
com alteragdo secundaria da forma do cristalino,
tornando-se mais globoso pela falta de tensdo
zonular sobre a capsula. Neste caso, ha menos
processos ciliares, que apresentam orienta¢do
irregular e sinais de degenera¢do. Além do mais,
a fibrilina anormal, localizada na regido
equatorial da cdpsula do cristalino, leva a
alteragdes no seu desenvolvimento e
funcionamento.’

Dentre as manifesta¢des oculares mais
comuns, podem-se citar: a subluxacdao do
cristalino, alta miopia e astigmatismo. Além
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disso, hipoplasia de iris, estrabismo,
megalocdrnea, cornea plana, catarata, glaucoma
e descolamento de retina também podem
ocorrer.>”® Todos esses achados sdo importantes
para auxiliar no diagndstico precoce dos
portadores da SMF.

A fibrilina é um componente de varias
estruturas dos olhos, cérnea, esclera, camara
anterior, Uvea, fibras da zOnula, capsula
cristaliniana e septo do nervo dptico.* A alteracdo
mais caracteristica e mais frequente é a
subluxacdo do cristalino (ectopia lentis), que varia
de leve deslocamento superior e posterior até
um grande deslocamento, onde a margem
equatorial do cristalino pode ser vista na pupila
cortando o eixo visual. Ectopia lentis (EL) foi
relatada para fazer parte da SMF por Borger em
1914° e foi relatado como a causa mais
prevalente de EL por Fuchs & Rosenberg em
1998."° A subluxagdo é lentamente progressiva e
torna-se clinicamente detectdvel na infancia ou
adolescéncia. Cerca de 60 a 80% dos pacientes
desenvolvem subluxacdo do cristalino.”t As
zOnulas sdo frequentemente alongadas, mas
intactas, e a iridodonese e a facodonese sdo
aparentes durante o exame com a lampada de
fenda."”” Pode variar de um leve deslocamento
assintomdtico visto apenas na dilatacdo pos-
pupilar a uma subluxacao significativa que coloca
o equador do cristalino no eixo pupilar e causa
diplopia monocular. O deslocamento é
geralmente superotemporal, no entanto, um
deslocamento anterior do cristalino para dentro
da pupila ou da camara anterior pode causar
bloqueio pupilar com o desenvolvimento
subsequente de glaucoma agudo ou glaucoma
cronico de angulo fechado, enquanto luxacbes
posteriores podem causar tragdo vitrea na retina,
levando a vitreite cronica e inflamacdo
coriorretiniana.”** Quando o diagndstico de
subluxagao do cristalino é feito antes dos outros
comprometimentos sistémicos, deve-se pensar
na hipétese de SMF. E necessario o
acompanhamento multidisciplinar, pois outros
comprometimentos clinicos da sindrome podem
estar presentes.2

Os principais diagnodsticos diferenciais
da SMF em relagdo a ectopia lentis hereditdria
sdo a sindrome de Weill-Marchesani e
homocisteindria.’

Por conseguinte, o objetivo desse
relato é apresentar um caso peculiar, em que
apdés ocorrido luxagcdo de cristalino para a
cavidade vitrea, fato relativamente trivial na SMF,
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apresentou, de forma espontanea e inesperada,
o cristalino luxado para a camara anterior, que
resultou em hipertensdao intraocular grave.
Apesar das condic¢Oes, a conduta do caso ocorreu
sem intercorréncias.

RELATO DE CASO

Relata-se um caso de uma paciente, do
sexo feminino, 51 anos, branca, encaminhado ao
Pronto Socorro Oftalmolégico do Hospital
Regional de Presidente Prudente devido ao
quadro de dor intensa e baixa acuidade visual
(BAV) progressiva e hiperemia em olho direito
(OD), ha dois dias. Negava qualquer tipo de
trauma ou intercorréncia. Apresentava
diagnéstico de luxagdao completa do cristalino em
OD para a cavidade vitrea hd 2 meses, sendo
acompanhada no ambulatério de retina
(aguardava cirurgia de vitrectomia posterior) com
acuidade visual (AV) de 20/40 em ambos olhos
(AQ), prévia ao quadro atual. O presente caso foi
avaliado e aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa (CEP) da UNOESTE, protocolo numero
6621, e pela Plataforma Brasil, nimero CAAE.
40710820.0.0000.5515.
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Antecedentes oftalmoldgico: OD:
aguardava cirurgia eletiva de vitrectomia
posterior (VVPP); OE: VVPP associado a
facoemulsifacdo e implante de lente intraocular
(L10), iridotomia a laser e dois reposicionamentos
de LIO.

Ao exame oftalmoldgico, a paciente
apresentou AV corrigida em OD de movimento de
maos e em OE de 20/40. Na biomicroscopia, OD
encontrava-se com conjuntiva hiperemiada 2+,
cornea integra com opacidade moderada difusa,
edema corneano 3+, camara anterior formada,
rasa e sem reacdao de camara anterior, cristalino
luxado para camara anterior (Figura 1).
Impossivel avaliar a fundoscopia por opacidade
de cristalino em olho direito. O OE estava calmo e
com a LIO tdpica. Fundoscopia OE: sem
alteragGes. Pressdo  intraocular (PIO) -
Tonometria (Goldmann): OD: 56 mmHg; OE: 16
mmHg. A medida do comprimento axial (AL), 2
meses prévia ao quadro atual, era de 26,39 mm
(realizada usando ultrassom B-18, Apramed,
Brasil). Ndo havia medida da cdmara anterior
naquela ocasido, pois a paciente encontrava-se
afacica.

Figura 1. Luxacdo de cristalino para a camara anterior.

Fonte: O autor.

Foi instituido, imediatamente, o
tratamento clinico com trés classes de
medicamentos hipotensores, corticdide tdpico e
acetazolamida via oral, que reduziu a PIO para 8
mmHg. Tentativa infrutifera de decubito dorsal
para retorno do cristalino ao vitreo, com
dilatacdo de pupila.
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Foi encaminhada para cirurgia de
urgéncia (facectomia sem implante de LIO) a fim
de evitar maiores danos a cérnea e ao nervo
Optico. Procedimento realizado sem
intercorréncias. No primeiro dia pds operatorio,
apresentou controle da PIO e melhora da AV
(conta dedos dois metros). A biomicroscopia
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mostrava conjuntiva hiperemiada, hemorragia
subconjuntival, cérnea com opacidade leve
difusa, dobras de Descemet 2+, camara anterior
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formada e profunda, reacdo de camara anterior
2+, pontos topicos, sem seidel, afacia (Figura 2).

Figura 2. Primeiro dia de pds operatdrio apds tratamento de urgéncia (facectomia sem implante de LIO).

Fonte: O autor.

No sétimo dia de pds-operatério
apresentou conjuntiva clara, cornea
transparente, pontos tdpicos, sem seidel, cdmara
anterior formada e profunda, sem reacdo de
camara anterior, afacica. A AV com correcao
estava 20/70.

No final do primeiro més de
acompanhamento ambulatorial a paciente
encontrava-se com reestabelecimento
significativo da acuidade visual prévia a cirurgia
no olho relatado, apresentando AV com correc¢do
de 20/50. Dessa forma, aguarda cirurgia de
implante secundario de LIO em OD.

DISCUSSAO

O presente relato de caso demonstrou
que pacientes com SMF precisam de um
acompanhamento interdisciplinar, com destaque
para a avaliagdo oftalmolégica periddica. Foi
apresentado a resolugdo de um caso inesperado
de luxac¢do de cristalino para a camara anterior,
atraumatico, apds o mesmo estar luxado para a
cavidade vitrea.

O estudo de Maumenee et al., em 1981,
é um artigo de referéncia para caracteristicas
oculares em um estudo ocular com 160 pessoas
portadoras de SMF,* de acordo com os critérios
de 1979.* Entre os 320 olhos, 193 mostraram
subluxac¢ao do cristalino.
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A subluxacdo do cristalino, também
denominada "ectopia lentis", é a manifestacdo
ocular mais comumente encontrada na SMF.'
Refere-se ao deslocamento do cristalino da sua
posicdo normal no eixo visual, podendo estar
luxado ou subluxado. Cerca de 60% dos casos
apresentam  subluxacdo do cristalino.” E
usualmente bilateral e o cristalino pode estar
deslocado em qualquer direcdo, sendo que em
77% dos casos encontra-se deslocado para cima,
nasal superior ou temporal superior.” Neste
estudo, ndo foi observado subluxacdo do
cristalino, mas sim a luxagcdo para a camara
anterior. A luxacdo do cristalino para o segmento
anterior ou posterior consiste em uma
complicacdo relativamente incomum, mas
potencialmente séria nestes pacientes.™®

Quando o cristalino é deslocado
totalmente, caracteriza-se a luxag¢do. Essa
locomogdo para o espago vitreo é rara e pode
complicar-se em glaucoma facolitico.”® A luxagdo
para a camara anterior também é pouco
frequente e pode produzir glaucoma agudo por
bloqueio pupilar,’® como no presente caso.

Ha poucos trabalhos que relatam a
luxagdo do cristalino para o segmento anterior ou
posterior na SMF.”* Drolsum L. et al. estudaram
as caracteristicas oculares em oitenta e sete
pacientes com SMF e apenas um paciente
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desenvolveu glaucoma secunddrio em um dos
olhos apods a luxacdo do cristalino para camara
anterior, porém este ndo se localizava na
cavidade vitrea, como no presente caso.”! Nio
foram encontrados trabalhos na literatura que
descrevessem um paciente com SMF complicado
com o cristalino luxado para a cavidade vitrea e
que, antes do procedimento cirdrgico eletivo
(VVPP), de forma espontanea, se deslocasse para
a camara anterior.

Estudos populacionais sugerem um
comprimento axial normal em torno de 23,5 mm
com base em medicdes do ultrassom A-Scan.”
Rand-Hendriksen et al. mostraram em seu estudo
que o comprimento axial estava aumentado em
71% dos pacientes.”? A medida do comprimento
axial dois meses antes do quadro relatado era de
26,39 mm, também aumentada e considerada
como um critério menor de Ghent-1.*

O descolamento de retina é relatado
como ocorrendo em cerca de 4% a 15% dos
pacientes com SMF;® e na maioria dos casos esta
relacionado ao comprimento axial e cirurgia
envolvendo o cristalino. No presente estudo, ndo
houve descolamento de retina antes ou apds o
procedimento.

No caso relatado, a indicacdo de cirurgia
foi imperativa devido a hipertensdao ocular
causada pelo cristalino luxado para a camara
anterior, devendo ser retirado com urgéncia,
assim como descrito na literatura." Nessa
situacdo, antes da intervencdo cirdrgica, o
tratamento clinico deve ser tentado; tentativa
sem sucesso no presente caso. Este consiste na
realizacdo de manobras de dilatacio de
posicionamento do paciente de rosto para cima,
para que o cristalino volte para a camara
posterior, e, depois, utilizar miético para fechar a
pupila, para que o cristalino ndo volte a se
deslocar anteriormente. Iridotomia a laser pode
ser indicada nessa situagdo, mas deve-se priorizar
a cirurgia para retirada do cristalino luxado,' que
foi a primeira opgao nesse caso.

CONCLUSAO

As alteragbes oculares da SMF sdo
frequentes e o conhecimento da sua expressao
no olho auxiliam o diagndéstico e tratamento
destas anomalias. Este trabalho identificou uma
complicacao rara, de luxagao do cristalino para o
vitreo, na qual, antes do procedimento cirurgico
eletivo (VVPP), o préprio cristalino, de forma
espontanea, deslocou-se para a camara anterior.
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A SMF trata-se de uma doenca genética
rara de elevada morbilidade. Os atuais recursos
diagndsticos e terapéuticos permitiram ndo so a
sua melhor compreensdao patogénica, mas
sobretudo otimizar de forma marcante o seu
prognostico.

O resultado do quadro clinico é
substancialmente melhor quanto mais cedo for a
extragdo do material cristaliniano luxado para a
camara anterior nos pacientes portadores da
SMF, a fim de evitar as consequéncias (inclusive a
cegueira) que a hipertensdao ocular secunddria
pode ocasionar no nervo dptico e na retina.
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