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RESUMO

Os autores relatam um caso de mucopolissacaridose tipo VI em paciente de
19 anos, diagnosticada por meio de exame genético-clinico, demonstrando
vdrias manifestagdes sist€micas, incluindo altera¢des oftalmolégicas como:
opacidade corneal, aumento da pressao intra-ocular e aumento importante
da espessura corneal. Discutem-se os achados caracteristicos sindromicos
e a influéncia da espessura corneal na alteracido da pressdo intra-ocular
podendo levar a tratamentos antiglaucomatosos desnecessarios.

Descritores: Mucopolissacaridose; Glaucoma; Topografia da cérnea; Transplante de
cornea; Relatos de casos [tipo de publicagéo]

INTRODUCAO

As mucopolissacaridoses (MPS) sdo doencas caracterizadas pelo acui-
mulo de mucopolissacarideos ou glicosaminoglicanos (GAGs) em multiplos
orgdos sistémicos, conseqiiente a erros inatos no metabolismo do carbohi-
drato onde existe a deficiéncia das enzimas hidrolases lisossomais acidas
em degradarem completamente mucopolissacarideos como: dermatan sulfa-
to, heparan sulfato, keratan sulfato ou condroitin sulfato". Mucopolis-
sacarideos degradados incompletamente e acumulados em vérios tecidos
levam a manifestacdes clinicas progressivamente piores tais como: aspere-
za facial, alteragdes esqueléticas, cardiacas, cerebrais e oculares®.

As mucopolissacaridoses sdo pelo menos oito diferentes sindromes
com muitas caracteristicas em comum, de heranga autossdmica recessiva,
excetuando-se a do tipo II (Sindrome de Hunter) que é ligada ao X*7.

O diagnéstico provavel de sete tipos clinicos de MPS é baseado em
achados clinicos, sendo o diagndstico definitivo dos subtipos estabelecido
por enzimas especificas e correlagio destas com o fenétipo®. Este diagnds-
tico pode ser obtido por meio de andlises bioquimicas de enzimas nas
lagrimas, leucdcitos, células amnidticas ou fibroblastos cultivados, e, dos
niveis urindarios elevados de GAGs®.

Neste relato, objetiva-se, demonstrar como alteragdes oculares encon-
tradas nestes pacientes, como as relacionadas a espessura corneal, podem
levar a conclusdes diagndsticas erroneas consequentemente com trata-
mentos desnecessdrios e muitas vezes onerosos para 0s pacientes.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, branca, solteira, estudante, 19 anos, natural
de Mineiros - GO, portadora de mucopolissacaridose tipo VI (MPS VI),
procurou atendimento no Instituto Panamericano da Visao, Goiania - GO,
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queixando-se de baixa de acuidade visual no olho esquerdo
(OE) sem outros sintomas oculares. Havia nos antecedentes
pessoais gerais histéria de cardiopatia e tratamento sistémico
de mucopolissacaridose. Este iniciado nos EUA com arilsulfa-
tase-B recombinante. J4 nos antecedentes familiares, havia
histéria de uma irma portadora de diabetes juvenil. Os antece-
dentes pessoais oftalmolégicos chamavam aten¢do na histé-
ria de transplante penetrante (TP) corneal no olho direito (OD)
em setembro de 2003. Em uso de Predmild® no OD e Niolol® no
OE. Ao exame refracional a paciente apresentou acuidade
visual, com a melhor corre¢do, de 20/30 no OD e 20/200 no OE.
A ectoscopia mostrava alteracdes esqueléticas importantes
como nanismo e displasias ésseas caracteristicas do quadro
sindrémico em questio (Figura 1). A biomicroscopia foram
observados TP em OD com é6timo aspecto (Figura 2) e opacida-
de corneal estromal difusa com aspecto de vidro moido associa-
do a opacidades puntiformes finas no estroma profundo (Figu-

Figura 1 - AlteracGes ectdpicas
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ra 3). A gonioscopia do OD nio foram observados depésitos
trabeculares. A pressdo intra-ocular, a tonometria de aplana-
¢do, com medicagdo anti-glaucomatosa (somente no OE) era
11 mmHgno OD e 19 mmHG no OE, e, 12 mmHg e 24 mmHg,
respectivamente, sem medicacdo. O exame do fundo de olho
do OD mostrou um disco rosado, sem escavacdo aumentada,
enquanto da inviabilidade do OE. A paciente foi submetida a
retinografia do OD (carater de documentagdo) que teve como
resultado a normalidade; ao exame de ecografia ultra-sonica
do OE nao foram observadas alteracdes. Foi ainda solicitado
Orbscan de ambos os olhos (AO), demonstrando espessura
corneal central de 498 um no OD e 664 pm no OE.

Devido aos resultados obtidos a partir dos exames clinico
e complementar, foi decidido pela suspensao da medicacdo

Figura 2 - Transplante penetrante no OD

Figura 3 - Opacidade corneal no OE
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antiglaucomatosa. Ha seis meses em acompanhamento, com
pressdo intra-ocular de 12 mmHg no OD e 24 mmHg no OE a
tonometria de aplanagdo, a paciente foi submetida ao trans-
plante penetrante de cérnea do OE em setembro de 2005 com
boa evolugdo pds-operatdria.

DISCUSSAO

Os aspectos oculares mais importantes dizem respeito a
infiltrados corneais, degeneracdes pigmentares retinianas,
edema de disco 6ptico com posterior atrofia ptica e raramente
glaucoma. A atrofia 6ptica € precedida de edema discal 6ptico,
sendo raros na sindrome tipo VI®.

Alroy et al., demonstraram que os depdsitos corneais ge-
ralmente estdo associados a anomalias esqueléticas, como é o
caso em questdo®.

Os mucopolissacarideos constituem a substincia funda-
mental da cornea (4 a 4,5% do peso da cérnea seca), sendo
nestas doengas encontrado um excesso de mucopolissacari-
deos nos ceratdcitos e estroma, e, em alguns casos, no epitélio
e endotélio corneais“!?,

Devido a instabilidade em relag@o a degradacdo fisioldgica
destes mucopolissacarideos, ocorrem varias alteragdes de
significados varidveis no globo ocular podendo levar a perda
da transparéncia corneal difusa (cerca de 75% dos pacientes
com MPS tipo VI apresentam opacificacio corneal de intensi-
dade varidvel) como relatam alguns autores®” apresentando
um aspecto de vidro moido associado a opacidades puntifor-
mes finas no estroma profundo. Relatos de glaucoma ja hou-
ve, sendo este na verdade um achado questiondvel, por
alguns autores descrito como resultado as alteracdes trabecu-
lares (depdsitos de GAGs)®!'D, e por muitos outros na atuali-
dade interpretado como uma falsa hipertensdo ocular devido a
alta espessura corneal desses pacientes.

Devemos estar atentos a essa possibilidade de um pseu-
doglaucoma mascarado por uma cérnea espessa, levando a
uma superestimacao da pressdo intra-ocular obtida por tono-
metria de aplanagdo desses pacientes, como é 0 caso em
questdo aqui relatado.

Este relato sugere uma correlacdo entre o aumento da
pressdo intra-ocular e os depdsitos de GAGs na cdrnea,
aumentando desta forma a espessura corneal e consequente-
mente maior seria a sua rigidez, levando assim a aferi¢des
superestimadas da pressao intra-ocular a tonometria de apla-
nacdo (“pseudo-glaucoma”).

E de fundamental importincia nestes casos com alteracoes
pressoricas sem alteragdes correlatas do nervo Optico, uma
avaliagdo criteriosa da espessura corneal, para depois nao nos
depararmos com um diagndstico errdneo de glaucoma, e mais,
tratamentos clinicos e/ou cirurgicos desnecessdrios. Com
isso, onerando e mutilando os pacientes devido a um pseudo-
glaucoma ocasionado pelo aumento da espessura corneal
consequente a infiltrados corneais de mucopolissacarideos.

*
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Concluiu-se entdo, que o tratamento de escolha para este
caso envolveria o transplante penetrante corneal, sem neces-
sidade de tratamento clinico e/ou cirdrgico para o “pseudo-
glaucoma”. Além disso, trata-se de um paciente com resultado
favordvel em um dos olhos, com seguimento de dois anos sem
recidiva da doencga.

Devemos, contudo, continuar acompanhando esse pa-
ciente com intuito de obtermos mais informagdes tteis em
relacdo ao assunto em questao, principalmente, apds a realiza-
¢do do transplante penetrante no OE e, com a possibilidade do
advento desta nova droga ainda em fase de testes, arilsulfa-
tase-B recombinante, como tratamento sist€mico para as mu-
copolissacaridoses.

ABSTRACT

The authors report a case of a 19-year-old patient presenting
with type VI mucopolysaccharidosis, diagnosed by genetic-
clinical examination, demonstrating several systemic manifes-
tations, including ocular disorders such as: corneal opacity,
elevated intra-ocular pressure and increase of corneal thick-
ness. The authors discuss the characteristic syndromic fin-
dings and the influence of corneal thickness associated with
an increase in intraocular pressure leading to unnecessary
antiglaucomatous treatment.

Keywords: Mucopolysaccharidoses; Glaucoma; Corneal topo-
graphy; Corneal transplantation; Case reports [publication type]
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