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RESUMO

Hipoplasia dérmica focal ou sindrome de Goltz, é uma doenga genética caracterizada por anomalias
oculares e envolvimento multissistémico devido a displasia dos tecidos derivados do mesoectoderma, A
avaliacao oftalmologica foi realizada em duas pacientes com diagndstico clinico de Sindrome de Goltz
com anomalias em pele, nos dentes e esqueléticas, que apresentaram as seguintes alteragoes oculares:
microftalmia, catarata, coloboma parcial de iris, coloboma de retina, descolamento de retina e alteracoes
palpebrais.

ABSTRACT

Focal dermal hypoplasia, or Goltz syndrome, is a genetic disorder characterized by ocular and
systemic abnormalities due to dysplasia of mesoectodermal-derived tissues. This study describes the
ophthalmological features of two patients with Goltz syndrome presenting ocular, cutaneous, dental, and
skeletal anomalies. Ocular manifestations included microphthalmia, cataracts, retinal coloboma, retinal
detachment, iris coloboma, and eyelid abnormalities.

INTRODUGCAO

Ocorre uma alteragao no desenvolvimento do me-

A sindrome de Goltz (SG) é uma anomalia genéti-
ca rara. Sua incidéncia é desconhecida e poucos casos
foram descritos na literatura. A prevaléncia estima-
da de SG pode variar de 1/30.827 até 1/256.000. E
causada por mutacdo no gene POCRN, com heranca
dominante ligada ao X e apresenta hipoplasia dérmica
focal (HDF).
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soectoderma que € caracterizada por alteragbes em
multiplos sistemas Ocorrem anomalias cutineas,
oculares, dentdrias, esqueléticas, no trato urindrio,
gastrointestinal, cardiovascular e no sistema nervoso
central. Pacientes com SG podem apresentar uma fa-
cies tipica, com queixo pontiagudo, assimetria facial e
alae nasi alargada'?.

Aprovado pelo seguinte comité de ética em pesquisa: Hospital Infantil Albert Sabin (CAAE: 78568717.0.0000.5042).

Como citar: Tartarella MB, Vercosa |, Cavalcante RG, Carneiro P, Vercosa B, Fortes Filho JB, Ribeiro EM. Aspectos oftalmolégicos na Sindrome de Goltz. eOftalmo. 2023;9(4):165-9.

DOI: 10.17545/eOftalmo/2023.0048

Esta obra esté licenciada sob uma Licenca Creative Commons Atribuicao 4.0 Internacional.

eOftalmo. 2023;9(4):165-9.



10.17545/eOftalmo/2019.0022

Tartarella MB, et al.

As manifestagdes oftalmolégicas descritas na
SG incluem anoftalmia, microftalmia, ectrépio pal-
pebral, hipertelorismo, coloboma, aniridia, catarata
congénita, alteracdes pigmentares retinianas, papilo-
mas da conjuntiva e palpebra, anormalidades no sis-
tema lacrimal. Estas alteracoes oftalmoldgicas podem
ocorrer em 40% a 77% dos casos'>.

O presente artigo relata as alteracoes oftalmologi-
cas em dois pacientes com diagndstico de sindrome
de Goltz.

RELATO DE CASOS

Caso 1

Paciente, do sexo feminino, 6 anos de idade,
avaliada e diagnosticada como SG pelo geneticista e
pelo clinico, foi encaminhada ao Hospital de Olhos
CAVIVER (Centro de Aperfeicoamento Visual Ver a
Esperanca Renascer, Fortaleza, CE, Brasil) para ava-
liagao oftalmoldgica.

A paciente apresentava assimetria facial com for-
mato triangular (Figura 1A), lesoes atroéficas linea-
res de pele seguindo as linhas de Blaschko; alope-
cia focal (Figura 1B); anomalia de implantacao dos
polegares com deformidade das maos em “garra de
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lagosta” (Figura 1C), baixa implantacao das orelhas,
hipertelorismo e anomalias dentdrias e orofaciais.
A histdria familiar foi negativa para SG.

Ao exame oftalmolégico apresentou acuidade vi-
sual de 20/400 no olho direito (OD) e percepgao lu-
minosa no olho esquerdo (OE). Microftalmia e mi-
crocérnea estavam presentes em ambos os olhos. No
OD observou-se cornea transparente com coloboma
inferior parcial de iris e catarata subcapsular poste-
rior. No OE detectou-se leucoma envolvendo toda a
cornea. O didmetro horizontal da cérnea obtido foi
de 6mm no OD e 3mm no OE. O OE apresentava
ectrépio da palpebra inferior (Figuras 1D e 1E), com
sintomatologia de lacrimejamento e olho vermelho,
sendo encaminhada ao servico de plastica ocular para
avaliacdo e tratamento do ectrdpio, e para analise de
uma possivel correcao estética neste olho.

A medida do didmetro axial de OD foi 19mm, e
no OE foi impossibilitada a afericao devido extrema
microftalmia. A avaliacido da paquimetria apresentou
espessura média da cornea central de 680 micra em
OD e 580 micra em OE. O exame do fundo de olho
revelou um coloboma inferior de retina se estendendo
até o nervo 6ptico em OD. O exame de ultrassono-
grafia no OD revelou um cisto de escavacio e, no OE,
um descolamento seroso total da retina (Figura 2).

Figura 1. Caso 1. A. Facies em formato triangular assimétrica, com deformidades nos dentes. B. Alopecia focal. C. Deformidades
em garra de lagosta nas maos. D. Microftalmia no olho direito, hipertelorismo e ectrépio palpebral em olho esquerdo. E. Ectrépio

palpebral em olho esquerdo.
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Figura 2. Caso 1. Ultrassonografia Ocular demonstrando um cisto
de escavagao coroidal no olho direito.
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A acuidade visual obtida em OD foi de 20/40 com a
correcdo da refracao prescrita em 6culos de -5,00 esf
= -3,00 cil (40°) .

Caso 2

Paciente, sexo feminino, de 17 anos, foi encaminha-
da ao Hospital de olhos CAVIVER. A avaliacio clinica,
com quadro caracteristico, e a avaliagao genética evi-
denciaram o diagnoéstico de SG aos cinco anos de idade.

A paciente apresentava lesoes hiperpigmentadas
lineares e atréficas na pele na hemiface direita (Figu-
ra 3A), anormalidades dentdrias, polidactilia em mao
esquerda (Figura 3D) e leucocoria em OD.

Ao exame oftalmolégico apresentou acuidade vi-
sual em OD sem percepcdo luminosa e 20/60 em
OE. A paciente obteve visdo de 20/20 em OE com
prescrigao de 6culos de -1.00 dioptria esférica.

Na avaliacdo de segmento anterior do OD foi de-
tectada microcérnea com didmetro horizontal de 8
mm, coloboma de iris na regido nasal, leucocoria se-
cunddria a presenga de catarata membranosa e vascu-
larizada, e sinéquias posteriores (Figuras 3B € 3C). A
avaliacao do segmento anterior do OE estava normal,
com cristalino e cérnea transparentes, e apresentan-
do didmetro corneano de 11 mm. Ecografia realizada

Figura 3. Caso 2. A. LesoOes cutaneas atréficas no lado esquerdo da face. B. Cristalino vascularizado
e opacificado com coloboma de iris parcial (nasal) no olho direito. C. Microcornea e leucocoria com
cristalino opaco e vascularizado no olho direito. D: Polidactilia na méo esquerda.
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em OD estava normal e a avaliacao de fundo de olho
em OE estava normal.

Optou-se por prescrever uma lente de contato
cosmética colorida com o objetivo de melhorar a es-
tética ocular devido a presenga de leucocoria no OD.

DISCUSSAO

A Hipoplasia dérmica focal ou Sindrome de Goltz
¢ uma anomalia genética multissistémica'®*. As
manifestagdes oftalmoldgicas mais frequentes na
HDF descritas na literatura sio os colobomas e a
microftalmia. Outros achados oculares reportados
incluem anoftalmia, catarata, hipertelorismo, ectré-
pio palpebral, ptose palpebral, obstrugio de ducto
nasolacrimal, papilomas conjuntivais ou da mar-
gem palpebral, opacidades corneanas, aniridia, hete-
rocromia, opacidades vitreas, e, hipoplasia de nervo
6ptico**. Poucos casos de HDF unilateral foram pre-
viamente publicados®.

O diagnoéstico diferencial incluia a sindrome de
microftalmia, incontinentia pigmenti, aplasia dermal
e esclerocornea (MIDAS). Porém a incontinentia pig-
menti apresenta lesdes cutineas verrucosas e com
vesiculas com hiperpigmentagao, que diferem das
areas lineares atréficas da HDF>.

Os casos apresentados aqui manifestaram carac-
teristicas clinicas tipicas de SG e apresentaram as se-
guintes manifestagoes oculares: microftalmia, micro-
cornea, catarata, coloboma parcial de iris, coloboma
de retina, descolamento de retina e ectropia palpebral.

O tratamento dos pacientes com SG geralmente é
paliativo e necessita de uma equipe multidisciplinar.
A conduta oftalmolégica pode incluir procedimentos
estéticos para microftalmia ou para leucocoria, cirur-
gia para correcido de ectrépio palpebral, e, cirurgia de
catarata quando necessario. A conduta, tanto funcio-
nal quanto estética, foi planejada para garantir uma
melhor qualidade de vida para ambos os pacientes.
Nos dois casos obteve-se melhor acuidade visual com
a prescricdo de lentes corretivas.

No caso 2, o OD apresentava microftalmia e cata-
rata membranosa vascularizada ocasionando uma
leucocoria, entdo, uma lente de contato cosmética
colorida foi adaptada.

Catarata ndo € a anomalia mais frequente em
SG, podendo ocorrer de 11% a 17 % dos pacientes'?.

Ambas as pacientes deste estudo apresentaram cata-
rata. No caso 1 a catarata era subcapsular posterior,
e no caso 2 o cristalino estava em reabsorcdo apre-
sentando uma catarata membranosa vascularizada,
provavelmente devido a uma opacificagao progressi-
va do cristalino. Este fato demonstra a importincia
de uma avaliagao oftalmoldgica precoce e tratamento
adequado em pacientes com SG para evitar ambliopia
irreversivel ou deficiéncias visuais.

A anilise do estado refracional dos pacientes e
prescricao de 6culos foi essencial para maximizar o
potencial de visio em ambos os casos. E importante
prescrever lentes protetivas para prevenir acidentes
oculares em criancas com visio monocular. Ambas
as pacientes obtiveram melhora da visio em pelo me-
nos um olho.

A sindrome de Goltz apresenta uma alta preva-
léncia de anomalias oculares, sendo de extrema im-
portincia encaminhar os pacientes para avaliagdo
oftalmoldgica. Os dois casos aqui descritos apresenta-
ram microftalmia, catarata e déficits visuais. Os pro-
cedimentos oftalmoldgicos adotados incluiram o tra-
tamento estético da microftalmia, da leucocoria e do
ectropio palpebral; e a prescrigao de éculos. Portanto,
um diagndstico e tratamento precoces das condicoes
oculares sido de grande importincia para se obter o
potencial visual maximo de cada paciente e uma me-
lhor qualidade de vida.
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