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Reconstrucao palpebral da criptoftalmia na sindrome
de Fraser: relato de dois casos
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RESUMO

A Sindrome de Fraser € uma doenca autossémica recessiva rara, cuja principal manifestacdo ocular é
a criptoftalmia. A variante abortiva se manifesta como coloboma da palpebra superior medial, fornice
superior anormal e simbléfaro. Este artigo relata dois casos de SF em criancas do sexo feminino,
submetidas a reconstrucéo de férnice e péalpebra superior por criptoftalmia abortiva em olhos com
potencial visual. A dificuldade mais importante foi a falta de tecido disponivel para reconstrucéo, ja que
uma paciente tinha apenas 33 dias e a outra menos de 3 anos. Em ambos os casos, houve recorréncia do
simbléfaro. No primeiro, a mucosa oral ndo foi suficiente para cobrir o globo oculare, membrana amniética
e conformador ndo estavam disponiveis. No segundo, a presenga de anormalidades conjuntivais nao
foi reconhecida no intraoperatoério. Outras cirurgias serdo adiadas até que os pacientes tenham mais
frouxidao tecidual, uma vez que ambas as cérneas nao estéo expostas.

ABSTRACT

Fraser’'s Syndrome is a rare autosomal recessive disease whose main ocular manifestation is
cryptophthalmos. The abortive variant manifests as coloboma of the medial upper eyelid, abnormal upper
fornix, and symblepharon. This article reports two cases of FS in female children, who underwent upper
fornix and upper eyelid reconstruction due to abortive cryptophthalmos in eyes with visual potential. The
most important difficulty was the lack of tissue available for reconstruction, as one patient was only 33
days old and the other less than 3 years old. In both cases, there was recurrence of the symblepharon.
In the first one, the oral mucosa was not enough to cover the eyeball, and amniotic membrane and
conformator were not available. In the second, the presence of conjunctival abnormalities was not
recognized intraoperatively. Further surgeries will be delayed until patients have more tissue laxity since
both corneas are not exposed.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Fraser (SF) é uma doenca rara,
autossOmica recessiva, cujo diagndstico é baseado
em caracteristicas fenotipicas'?. A taxa de consan-
guinidade em familias com SF é estimada em 27%?°.
As anomalias oculares ocorrem em até 83% dos pa-
cientes e se manifestam mais comumente como crip-
toftalmia’. A criptoftalmia pode ser classificada em
trés tipos: completa, incompleta e abortiva*. A forma
completa € caracterizada pela continuidade da pele
sobre uma estrutura ocular desorganizada*®. Na for-
ma incompleta, as estruturas laterais da palpebra es-
tdo presentes. Na variante abortiva, hd coloboma da
porcao medial da palpebra superior, férnice superior
anormal e simbléfaro®. Neste artigo, relatamos dois
casos desta rara sindrome para auxiliar no seu reco-
nhecimento e discutir as dificuldades de sua reabili-
tacao oftalmoldgica.

RELATO DE CASOS

Caso 1

Paciente do sexo feminino, 33 meses, com diag-
néstico de SE apresentou criptoftalmia abortiva bila-
teral, hipertelorismo, sobrancelhas muito espagadas,
implantacgao baixa de cabelo na regido da testa, cliva-
gem ao longo do plano médio nasal, implantacao bai-
xa das orelhas, sindactilia nos trés dedos centrais das
maos, hérnia umbilical, rim dnico e anormalidades
da genitélia externa. Havia uma histéria familiar de
consanguinidade parental e um irmao afetado. O exa-
me oftalmolégico mostrou capacidade de movimento
de perseguicao de objetos visuais no olho direito (OD),
de seguir uma fonte de luz no olho esquerdo (OS) e,
em ambos os olhos (OU), cornea queratinizada impe-
dindo a visualizacdo da ciAmara anterior, insuficién-
cia limbica total, férnice inferior raso, coloboma de
palpebras superiores e simbléfaro. A reconstrugao da
pélpebra superior direita foi planejada. A disseccao
das aderéncias corneanas foi realizada e um enxerto
da mucosa oral foi suturado como lamela posterior
da péalpebra superior rudimentar. A esclera foi deixada
nua devido a indisponibilidade do tecido e do anel de
simbléfaro. Um enxerto palpebral inferior de espes-
sura total, em formato de pentdgono, foi suturado ao
defeito da palpebra superior. O fechamento primaério
foi escolhido para reparo do defeito palpebral inferior.
Aproximadamente 30 dias depois, observou-se recor-
réncia do simbléfaro (Figura 1).
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Figura 1. Achados clinicos pré-operatérios e aspecto pds-operatorio.

Caso 2

Paciente do sexo feminino, 33 dias de idade, com
diagnéstico de SF, apresentou criptoftalmia abortiva
no OS e criptoftalmia completa no OD, sindactilia
nos quatro dedos médios das maios, deformidade e
implantacio baixa das orelhas, implantacio baixa de
cabelo na regido da testa, estenose traqueal e anorma-
lidade da genitdlia externa. Ambos os casos podem
ter parentesco distante, uma vez que, que suas fami-
lias vém da mesma regido. O exame oftalmoldgico
mostrou capacidade de acompanhar uma fonte de luz
no OS, coloboma de palpebra superior, simbléfaro,
cornea queratinizada impedindo a visualizagdo da
cidmara anterior e férnice inferior raso. A tomogra-
fia computadorizada (TC) de cranio revelou microf-
talmia e auséncia de cristalino no OD, globo ocular
aumentado no OS. A ultrassonografia ocular mostrou
pequenas vesiculas Opticas e auséncia do cristalino
no OD, 21,50 mm de comprimento axial e escava-
cao evidente no OS. Optou-se primeiramente pela
reconstrucdo da pélpebra superior esquerda e depois
realizagao de trabeculotomia. A dissecc¢ao das aderén-
cias corneanas foi realizada e a conjuntiva apresentou
aspecto normal no foérnice e na lamela posterior. Des-
ta forma, nenhum enxerto de mucosa foi necessario.
Um retalho de espessura total da palpebra inferior foi
suturado a palpebra superior (retalho de Mustardé).
A cicatrizagao por segunda intengio foi a opgao es-
colhida para o defeito da palpebra inferior. Cerca de
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Figura 2. Retalho de Mustardé e aspecto pds-operatorio.

dez dias depois, notou-se deiscéncia parcial e recor-
réncia do simbléfaro. Os procedimentos subsequen-
tes incluiram nova sutura do retalho e transplante de
enxerto da conjuntiva bulbar para o férnice superior.
Ap6s cinco semanas, divisio do retalho e fechamento
primdrio da palpebra inferior ap6s cantotomia lateral
para liberagao da tensao foram realizados. (Figura 2).

DISCUSSAO

A criptoftalmia abortiva é potencialmente amea-
cadora para a visao devido a exposi¢do da cornea re-
sultante do coloboma da palpebra superior e do sim-
bléfaro que limita a motilidade do globo*. Esta é a
principal indicacdo de cirurgia precoce em olhos com
potencial visual e esteve presente em ambos os casos
relatados>*. O objetivo da cirurgia é reconstruir a pal-
pebra superior e o férnice superior*. A TC orbital e
o doppler colorido ocular podem ser usados antes da
cirurgia para ajudar a avaliar a integridade do globo
ocular®. Multiplas técnicas tém sido descritas, mas
a maioria dos cirurgides prefere técnicas de recons-
trucdo de palpebras como a técnica Cutler-Beard ou
retalho de espessura total de Mustardé para correcio
da palpebra inferior com reconstrugao lamelar pos-
terior adicional, como realizado no segundo caso re-
latado!?*. O desafio é, muitas vezes, agravado pela
falta de frouxidao tecidual em criangas, pelo risco de
inducao de ambliopia iatrogénica devido a oclusao
do eixo visual e pelo risco de retragao cicatricial e dis-
tor¢ao da palpebra inferior do doador*.

Viérios materiais tém sido utilizados para a re-
construcdo do férnice, incluindo membrana da mu-
cosa oral, palato duro, conjuntiva, enxertos esclerais e
membrana amniética’*°. Relata-se que a membrana
amnidtica foi superior & membrana da mucosa oral
e palato duro na manutencio do férnice no reparo
criptoftdlmico*®. Sua maior vantagem € a capacidade
de reduzir a inflamacao e a cicatrizagido enquanto pro-
move a epitelizagao*.
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A recorréncia do simbléfaro é comparativamente
comum ap6s cirurgia de criptoftalmia abortiva e ten-
de a recidivar na mesma drea em que foi observada na
primeira apresentacao®. As lentes esclerais podem ser
Gteis para manter o saco conjuntival e evitar novas
aderéncias corneopalpebrais®.

A conjuntiva de aparéncia normal do férnice su-
perior do segundo caso relatado nio estava saudavel e
um enxerto de conjuntiva bulbar foi posteriormente
necessario. Houve recorréncia do simbléfaro em am-
bos o0s casos, um risco que poderia ter sido reduzido
se a membrana amnidtica ou um anel de simbléfaro
estivessem disponiveis.

Embora, a reconstrucgio cirtrgica para melhorar a
acuidade visual em até 20/100 tenha sido relatada, o
prognostico visual € tipicamente ruim'?. Essas ques-
toes devem ser discutidas cuidadosamente com os pais
antes de dar inicio ao tratamento cirdrgico, que serad
diferente em cada caso, dependendo da extensio da
anormalidade ocular e do potencial visual**. A reabi-
litagao cirdrgica oculoplastica na sindrome de Fraser
¢ extremamente desafiadora, e, muitas vezes, multi-
plas cirurgias serdo necessarias para esses pacientes
devido ao grau de cicatrizacido, contratura e saide da
corneal>*°. Geralmente, a reconstrucao das palpebras
deve preceder qualquer procedimento na cornea e a
prioridade é reabilitar o olho com potencial visual?.

Os casos relatados podem auxiliar no diagndstico
clinico desta sindrome rara. Além disso, eles mos-
tram que o grande desafio da reconstrucao palpebral,
nesses casos, € a frouxidio tecidual limitada. O uso
de membrana amnidtica, quando disponivel, pode
ajudar a prevenir a recorréncia do simbléfaro.
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