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CASOS CLiNICOS DISCUTIDOS

Glioma de nervo optico secundario a neurofibromatose

tipo 1: um relato de caso

Optic nerve glioma secondary to neurofibromatosis type 1: a case report
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RESUMO

Aneurofibromatose é uma doenca autossémica dominante com apresentacéo clinica variada acometendo
diversos tecidos e 6rgaos, podendo se apresentar com rica manifestacao oftalmoldgica. O presente
trabalho apresenta o caso clinico de uma crianga, 8 anos de idade, diagnosticada com neurofibromatose

tipo 1 em exame oftalmolégico eletivo.
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ABSTRACT

Neurofibromatosis is an autosomal dominant disease with varying clinical presentations affecting
several tissues and organs and may present with remarkable ophthalmological manifestation. This
study presents the clinical case of an 8-year-old child diagnosed with type 1 neurofibromatosis during an

elective ophthalmologic examination.

INTRODUCAO

A neurofibromatose representa um espectro de
doencas de origem autossomica dominante com in-
cidéncia aproximada de 1/3.000 nascidos vivos!, ca-
racterizada por sintese insuficiente da proteina neu-
rofibromina - uma proteina supressora de tumores - €
consequente desordem de neurdnios, oligodenddcitos,
astrocitos, leucécitos e medula das suprarrenais?.

Possui diagnéstico essencialmente clinico, podendo
ser comprovado através de bidpsia das tumoracoes®.
O conhecimento desse grupo de patologias se faz im-
portante na prética clinica do oftalmologista, sendo
ele muitas das vezes o responsivel pelo diagndstico
inicial e conducdo precoce da condigao. Esse € o re-
lato de um caso de NF1 associado a glioma de nervo
6ptico com diagndstico realizado através de alteragoes
importantes do exame oftalmoldgico.
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RELATO DE CASO

D.M.C, 8 anos, submetido a consulta oftalmol6-
gica eletiva por queixa de baixa de acuidade visual pre-
ferencialmente a esquerda, de inicio insidioso e pro-
gressivo ha aproximadamente 6 meses.

Ao exame oftalmoldgico, refragio estdtica de
+1,50D esférica em ambos os olhos (AO) com acui-
dade visual de 20/20 em olho direito (OD), 20/100
parcial em olho esquerdo (OE) e alteracdo no teste de
cores de Ishihara. Motilidade ocular extrinseca sem
alteracoes. A biomicroscopia, pupilas isocéricas e fo-
torreativas com nodulagbes hamartomatosas irianas
em AQ, mais concentradas inferiormente, sugestivas
de nédulos de Lisch (Figura 1). Gonioscopia demons-
trando dngulo aberto até corpo ciliar em AO. Fundos-
copia demonstrou palidez de papila 6ptica bilateral
mais acentuada em OE, relacdo escavacdo/disco de
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0,4 OD e 0,8 OE (Figuras 2 e 3). Pressio intraocular
de 12mmHg em ambos os olhos. A inspecio geral,
presenca de intimeras manchas hipercrémicas do tipo
“café-com-leite” distribuidas em tronco (Figura 4)
e dorso (Figura 5).

Solicitado propedéutica complementar com cam-
po visual 24-2 que evidenciou, com boa confiabilidade,
quadrantopsia inferior direita em AQO (Figura 6),
mais profunda em OE. A ressonancia magnética de
encéfalo, presenca de volumosa formacao tecidual
expansiva de aspecto invasivo localizada na base do
cranio com limites indefinidos e contornos irregu-
lares medindo aproximadamente 3,9 a 4,7cm em
seus maiores eixos ortogonais no plano sagital, en-
volvendo a haste, o infundibulo hipofisario, os ner-
vos Opticos e o quiasma éptico com extensao para a
regiao nucleo-capsular esquerda e para o pedinculo
cerebral desse mesmo lado, altamente sugestiva de
glioma de nervo éptico (Figura 7). Referenciado ao
servigo de neurologia e oncologia pediitrica da Santa
Casa de Belo Horizonte, onde optou-se por bidpsia
da lesio tumoral e subsequente confirmagio diag-
nostica de glioma de baixo grau ao anatomopatolégi-
co. Considerando-se a topografia da lesio e o eleva-
do potencial de sequelas visuais em caso de exérese
cirdrgica total, optou-se por seguimento quimiotera-
pico com vincristina e carboplastina.

DISCUSSAO

A neurofibromatose foi primeiramente publicada
em 1768 como um relato de caso de um paciente por-
tador de fibromas cutineos supostamente herdados
de seu pai*. Posteriormente, em 1882, Von Recklin-
ghausen descreveu mais detalhadamente a patologia
ao explicitar de forma mais complexa a origem nervo-
sa dos tumores. Em 1940, Davis descreveu o glioma
do nervo 6ptico associado a neurofibromatose®.

Figura 2. Retinografia colorida de olho direito.

Figura 1. Nédulos de Lisch.

Figura 3. Retinografia colorida de olho esquerdo.
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Figura 4. Manchas café-com-leite em tronco.

Figura 5. Manchas café-com-leite em dorso.
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Figura 6. Campo visual computadorizado.

" FH-11lect

Figura 7. Ressonancia magnética de encéfalo.

Trata-se de um designacdo genérica para um es-
pectro de trés doengas de origem genética autosso-
mica dominante (AD), quais sejam: neurofibroma-
tose tipo 1 (NF1); neurofibromatose tipo 2 (NF2) e
schwannomatose. A NF1 - forma mais comum den-
tre as trés - é causada pela alteracido de um tinico gene
localizado no cromossomo 17°¢ gerando alteracdo na
sintese da neurofibromina, uma proteina envolvida
na diferenciacdo, controle da sobrevida, proliferagao
e mitogénese celulares do tecido nervoso e tegumen-
to, tecido esquelético e sistema cardiovascular’. Essa
proteina foi detectada por Nordlund et al. em todas
as partes do encéfalo, sobretudo em neurbénios com
projegdes mais extensas®.

Acomete aproximadamente 1/3000 nascidos vi-
vos, sem preferéncia por sexo e é herdada por um dos
pais em aproximadamente 50% dos casos. Nos de-
mais casos nio estd relacionada a histérico familiar,
0 que sugere alta incidéncia de novas mutacoes'. As
principais caracteristicas clinicas da NF1 sao as man-
chas café-com-leite (MCL), neurofibromas dérmicos
e plexiformes, efélides axilares ou inguinais e os no-
dulos de Lish®.

Grande parte das criancas sintomaticas apresen-
tam alteragoes oftalmoldgicas ao diagndstico, desde
baixa de acuidade visual a estrabismo; defeito pupilar
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aferente; atrofia de nervo Optico; papiledema e alte-
racdo na visualizacido de cores. Esses sintomas siao
frequentes nas faixas etdrias inferiores a 7 ou 8 anos,
sendo imprescindivel que criangas com NF1 nessa
faixa de idade sejam submetidas periodicamente a
um exame oftalmodlogico’.

Gliomas de nervo 6ptico estio entre os tumores
mais frequentemente encontrados na NF1'°, Dentre
eles, o astrocitoma € o mais frequente!'. A associa-
¢ao de glioma das vias 6pticas e NF1 geralmente é
encontrada em criancas jovens, com menos de 10
anos de idade'?. No caso especifico desse relato, ob-
servou-se um extensio do tumor para além da regiao
nucleo-capsular esquerdo e pedinculo cerebral desse
mesmo lado, justificando a baixa de visao percebida
a0 exame.

A NF1 possui diagnostico essencialmente clinico
através dos critérios diagnésticos do National Insti-
tutes of Healthy (NIH) para NF1, sendo altamente
sensiveis e especificos para a grande maioria dos por-
tadores da doenca'® (Quadro 1).

Até o momento, nio hd nenhuma medicagao es-
pecifica disponivel para reverter ou prevenir as lesoes
caracteristicas da neurofibromatose. O tratamento
deve ser avaliado caso a caso, levando-se em consi-
deracdo a localizagido dos tumores, a sintomatologia
e sua velocidade de crescimento. As opgoes terapéu-
ticas incluem desde observagio, quimio ou radiotera-
pia até resseccdo cirurgica total ou parcial.

Quadro 1. Critérios diagndsticos da NF1

6 ou mais “Manchas café-com-leite”
P6s piberes: didmetro maior ou igual a 15 mm
Pré puberes: diAmetro maior ou igual a 5mm

Dois ou mais neurofibromas de qualquer tipo ou 1 ou mais plexiforme
Sardas axilares ou inguinais
Glioma das vias Opticas
2 ou mais nédulos de Lisch

Lesao Ossea distinta
Displasia da asa do esfenoide ou afilamento cértical dos 0ssos
longos, com ou sem pseudoartrose

Parente de primeiro grau com NF1

A NF1 é uma doencga que pode se apresentar com
vasta clinica oftalmoldgica, sendo que o oftalmologis-
ta é muitas das vezes o primeiro profissional a sus-
peitar de seu diagnéstico. Apesar de nio apresentar
tratamento ou prevencao especificos, seu diagnéstico
precoce se faz importante para uma abordagem ade-
quada e consequente preservagao visual dos pacientes
acometidos bem como para orientacio e aconselha-
mento genético de seus familiares.
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