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RESUMO

Descreveremos um caso raro de malformagdes da sindrome de Dandy-
Walker esuasalteracdesocul ares. Trata-se de criancado sexo feminino,
com idade de 1 ano e 9 meses, que apresentava alteragdes no sistema
nervoso central (sindrome de Dandy-Walker), associado a baixa acui-
dadevisual, megalocornea(diametrode13mmnoolhodireitoe13,5mm
no olho esquerdo), escavacgéo de 0,7 em ambos 0s olhos (AO) e palidez
temporal de papila épticade AO, pressdo intra-ocular de 16 mmHg no
olho direito e 14 mmHg no olho esquerdo e diametro antero-posterior de

20,55 mm em ambos os ol hos.

Descritores: Sindrome de Dandy-Walker; Glaucoma/congénito; Malformagdes do sistema
nervoso; Manifestacdes oculares; Relatos de casos [tipo de publicagdo]

INTRODUCAO

Orelato classico, feito por Dandy & Blackfan em 1914*, revel ou casos
em autdpsias com hidrocefalia severa supratentorial, dilatacdo cistica do
quarto ventriculo, vermis pequeno, afastamento dos hemisférios cerebela-
res, auséncia do teto do quarto ventriculo, espessamento e opacificacdo da
pia-aracnoide das cisternas da base do créanio e dilatacdo do aqueduto®.

A sindrome de Dandy-Walker (SDW) é uma sindrome ndo familiar,
caracterizada por dilatacdo cistica do quarto ventriculo e por aplasia ou
hipotrofiaparcial outotal do vermiscerebelar. Geralmente apresentaatresia
dos forames de Lushka e Magendie. Em trés quartos dos casos ocorrem
outras malformac@es cerebrais como agenesia do corpo caloso, heterop-
sias, lissencefalia, estenose do agueduto de Sylvius?®®. Gardner et al**
propuseram que a SDW, juntamente com outras sindromes (Arnold-Chiari,
cisto aracnéide de cerebelo e siringomielia), seriam manifestagoes de uma
mesma doenca®.

Alguns estudos mostram uma incidéncia de aproximadamente 70% de
relacdo entre a SDW e anomalias sistémicas®.

Pouco se sabe sobre malformagdes congénitas das estruturas da fossa
posterior, suas alteraces genéticas foram mapeadas para 0 Cromossomo
3g“®, mas o gene ao certo ndo localizado, porém sabe-se que a base do
processo de desenvolvimento das estruturas da fossa posterior € a natureza
para as malformagGes cerebelares humanas®. Sabe-se também que as es-
truturas cerebelares se desenvolvem precocemente no periodo embrionario
até os primeiros anos pés-natais, este acontecimento deixaria o cerebelo
vulnerével a um largo espectro de desordens do seu desenvolvimento®. A

* Dandy & Blackfan apud®
**Gardner et a. apud®
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patogenia desta sindrome é controvertida, porém ateoria mais
aceita € a de que a folha do desenvolvimento dos forames de
Lushkae Magendie, durante o quarto més de vidafetal, levaao
abaulamento cistico do quarto ventriculo. Novas teorias propu-
seram que a SDW decorreria de umafalha no desenvolvimento
no teto do rombencéfalo, tendo este como causa um efeito
teratogénico®. Alguns trabalhos sugerem que o uso de war-
farin em longo prazo seria responsavel pelo desenvolvimento
da SDW em 1-2% dos fetos expostos”. O que vem reforcar
aindamais esta teoria € que um estudo realizado por Hart et al .,
mostrou que ndo ha relagdo entre grau de hidrocefalia e o
tamanho do cisto da fossa posterior, atenuacdo do vermis ou
permeabilidade do quarto ventriculo e em aguns casos a
hidrocefalia estava ausente®. A SDW é uma entidade hete-
rogénicade hipoplasiade vermis cerebelar, sendo recentemente
identificado um gene associado aligagdo com X-HPRT®, tam-
bém relacionado com doenca de ganglios da base.

Clinicamente pode haver moderado atraso do desenvolvi-
mento psicomotor, microcefalia, hipotonia, masasintomatol o-
giapredominante serefere ahidrocefalia, geralmente nosdois
primeiros anos de vida, esta porém, pode ser ignorada, apare-
cendo tardiamente (primeira ou segunda década de vida)®@?.
A hidrocefalia se da pela obstrucdo dos forames de Lushka
e Mangedie®. Algumas alteracGes oculares (Tabela) sdo des-
critas na SDW, como: coloboma corioretiniano®, nistag-
mo®+13, Pode haver retardo mental (50%), espasticidade (ao
invés de hipotonia), convulsdes, vomitos, tudo dependendo
do grau damalformagao cerebel ar®. Em pacientescomvermis
com duas fissuras e conformagfes praticamente normais, as
funcdes cerebrais sdo também praticamente normais sem as-
sociagdes com outras malformagdes. JA em pacientes com
severas malformagdes do cerebelo, vermis com apenasumaou
nenhuma fissura, € comum o retardo mental severo e outras
malformag8es do sistema nervoso central, como agenesia de
corpo cal0so. Divide-se, assim, a SDW em dois grandes gru-
pos conforme as malformagdes anteriores paraa determinacao
do prognoéstico intelectual®*®, Sdo relatados na literatura
casos de coexisténcia de grandes hemangiomas cuténeos
faciais com a SDW®9,

Outras sindromes onde coexistem malformagoes cerebrais
e oculares sdo relatadas como sindrome de Neuhauser
(MMMM - Megalocornea, macrocephaly, mental and motor
retardation), onde sdo encontrados atrofia cortical, aumento
do quarto ventriculo, hipoplasia do corpo caloso. Tudo isto
considerado uma variante da SDW, juntamente com megal o-
cornea®. Ha também a sindrome de Warburg que, além de
malformac@es cerebrais como o cisto de Dandy-Walker, apre-
senta microftalmo e megalocornea®®. Esta Ultima também

Tabela. Alteragdes oftalmoldgicas na sindrome de Dandy-Walker

* Coloboma corioretiniano;
* Nistagmo;

* Megalocornea;

* Microftalmo.
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pode ser autossdmica dominante ou ligada ao X, bem como
associada asindrome de Marfan. Existem relatos sobre arela-
¢ao de malformagdes da fossa posterior com nistagmo, sendo
estas chamadas de sindrome cerebel o-oculorenalV. Outros,
sobre sindrome do muiscul o-olho-cérebro de Santavoure que,
alémdehidrocefalia, hipotonia, fraqueza, aumento de CPK, ha
também alta miopia e glaucoma congénito®”. Ha também o
relato da chamada sindrome PHA CE (Posterior fossa malfor-
mations, hemangioma, arterial anomalies, coarctation of the
aortaand other cardiac defects, and eye abnormalities)®. Em
um estudo entre pacientes com sindrome de Turner, um de
seus 23 casos estava presente SDW®),

Para o diagndstico ha necessidade da ressonancia magnética
com imagens de boa qualidade davistaaxial do vermis cerebelar
e imagens em T (3. Os achados neuroradiol 6gicos sdo caracte-
risticos, como a dilatagdo cistica do quarto ventriculo e
as ateracdes no vermis cerebelar?®, além de outras ja citadas.

A SDW deve sempre ser acompanhada pelo pediatra, neu-
rocirurgido e um fisioterapeuta. Em caso de convulsdes, de-
vem ser usados anticonvulsivantes. Nos casos de hipotonia
ou espasticidade, a conduta cabe ao fisioterapeuta®. O trata-
mento da hidrocefalia sempre sera cirlrgico, através de uma
derivacdo ventriculo-peritoneal®. Esta podera ser feita por
neuroendoscopia, comunicando o cisto do quarto ventriculo
com o sistema ventricular, e este com o peritonioG9,

RELATO DE CASO

BSF, 1 ano e 9 meses, sexo feminino, foi referidaao Servico
de Oftalmol ogiada Clinicade Olhos Roberto Von Hertwig com
histériade“ sindrome de Dandy-Walker” paraavaliagdo oftal-
mol dgica(Figura).

Antecedentes pessoais: Mée relata o ndo uso de drogas
durante a gestacdo. N&o existindo consangtinidade entre os
pais. Criancacom ressonancia magnética compativel com sin-

Figura - Megaloc6rnea e microcefalia
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drome de Dandy-Walker, com volumosa colecdo na fossa
posterior e com ampla comunicagdo com o quarto ventriculo,
associada com sinais de hipoplasia dos hemisférios cerebela-
res, do vermis e do tronco cerebelar. Cariétipo ndo realizado.
Maerelataqueacriangcatem microcefalia, segundo o pediatra;
também apresenta histéria de nistagmo.

Exame oftalmol 6gico: Criancafixaluz, mas néo segue luz
nem objetos pequenos. Ortofdrica e ortotrépica e auséncia de
nistagmo. Na biomicroscopia, apresenta megalocornea, com
corneade 13 mmno olho direito e 13,5 mm no olho esquerdo. A
refracdo estatica sob cicloplegia do olho direito é +5,00
dioptriasesféricas(DE) e-3,50 dioptriascilindricas (DC) a180°
edo olho esquerdo é +5,00DE e -4,00DC a 180°. Fundoscopia
com escavacao de 0,7 no disco optico de AO e palidez tem-
poral dosdiscosem AO, sendo escavagdo maior que apalidez.
Press&o intra-ocular, sem sedagdo, de 16 mmHg no olho direito
e 14 mmHg no olho esguerdo. Ecobiometria demonstrando
didmetro antero-posterior do olho de 20,55 mm em ambos os
olhos. Sem fotofobia, lacrimejamento ou estrias de Haab (ou
outra alteracdo da cornea).

Foram ent&o prescritas lentes para corre¢éo da visdo com
+1,50DE=-1,50DCal80°noolhodireitoe+1,50DE=-2,00DCa
180° e encaminhada para estimulagéo visual .

DISCUSSAO

O fato de a paciente ter escavagéo de 0,7 no disco Optico
de AO com palidez temporal em AO, aliada a existéncia de
megal ocornea, pode sugerir glaucoma congénito.

Porém a paciente é hipermétrope, com didmetro antero-
posterior normal para aidade, pressdo intra-ocular, sem seda-
¢do, ndo aumentada, sem fotofobia, lacrimejamento ou estrias
de Haab (ou outra alteragdo da cornea), nao sugerindo o
diagnéstico de glaucoma congénito.

Existem trabalhos que citam a existéncia de megal ocornea
com malformacdes neurol 6gicas e variantes da SDW(>19),

A hipétese diagnéstica mais provavel é que, por se tratar
de uma sindrome com malformacGes neuroldgicas®®, esta
sejaaorigem do comprometimento do disco optico.

Foram prescritas lentes corretoras para que a crianga pu-
desse ser visual mente estimulada, evitando ambliopia.

Outras alteracBes comuns na sindrome de Dandy-Walker,
como coloboma corioretiniano® e nistagmo®*, ndo foram
encontradas no momento.

Foi dada orientac&o aos pais para nova avaliacdo em dois
meses.

ABSTRACT

Wedescribe arare case of Dandy-Walker syndrome malforma-
tion and itsocular alterations. A female child, aged 1 year and

9 month, with central nervous system alterations (Dandy-
Walker syndrome), associated with low visual acuity, mega-
locornea (13 mm diameter inright eyeand 13.5 mmintheleft),
fundoscopy with 0.7 optic papillaexcavation in both eyes (BE)
and temporal palenessin BE, intraocular pressure of 16 mmHg
in the right eye and 14 mmHg in the left and anteroposterior
diameter of 20.55 mmin both eyes.

Keywords: Dandy-Walker syndrome; Glaucoma/congenital;
Nervous system malformation; Eye manifestations, Case
reports [publication type]
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