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Introducao: Hall, em 1979, apds ter observado a combinacao de atresia de coanas com outras malformacdes congénitas,
em doentes com caridtipo normal, descreveu pela primeira vez a Associacao de Charge. Posteriormente, Pagon et al.
(1981) propuseram o acronimo CHARGE para descrever este conjunto de achados: C — Coloboma. H — Heart Defect
(Cardiopatia congénita), A — Atresia choanae (Atresia de coanas), R — Retarded growth (Atraso de crescimento), G —
Genital hypoplasia (Anomalias genitais), E — Ears anomalies (Anomalias do ouvido)!=.

Embora a causa nao seja conhecida, parece resultar de anomalias especificas da diferenciacao cerebral. Os critérios de
diagnostico clinico da sindrome de CHARGE foram reformulados por Verloes em 2005, sendo que a existéncia de
coloboma ocular é sinal major para o diagndstico da mesma3.
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Com uma prevaléncia de 1:10 000, € uma doenca autossomica dominante. O gene CHD7, localizado no locus 8ql2, é o
unico gene conhecido associado a sindrome de CHARGE e encontra-se mutado em 95% dos doentes que cumprem o0s
critérios clinicos da forma tipica de Verloes e em 60-70% dos casos suspeitos°.

O Coloboma (Figura 1), caracteriza-se por um deficiente encerramento da fissura embrionaria, que pode afectar diversas
estruturas do globo ocular: iris, retina ou nervo éptico (Figura 2)*>. A associacdo com patologia genética faz com que o
diagnostico oftalmologico seja fundamental para a orientacao multidisciplinar dos doentes. Do ponto de vista
oftalmoldgico, os pacientes podem apresentar o coloboma isolado ou associado a outras alteracées, nomeadamente
estrabismo, nistagmo, com acuidade visual (AV) varidvel . O tratamento das alteracoes motoras e sensoriais secundarias
ao coloboma segue as indicacoes classicas dos estrabismos e ambliopias funcionais. A nivel estrutural & essencial vigiar a
evolucao do coloboma com técnicas imagioldgicos pois existe risco de descolamento de retina secundario As técnicas
devem ser elegidas de acordo com a idade e colaboracao do doente. Em criancas de idade reduzida normalmente opta-se
pela observacao do fundo ocular com oftalmoscopia indireta e ecografia ocular. Com o avancar da idade e com o
aumento da capacidade de colaboracao dos pacientes podem ser introduzidos novas técnicas de imagem como a

retinografia e o OCT.

Caso clinico:

Crianca de 9 meses de idade do género masculino, com diagndéstico de Sindrome de Charge. Parto de cesariana as 37
semanas, com historial de crescimento inferior ao normativo para a idade, sendo de relevo a presenca de criptorquia.
Sem antecedentes familiares com relevancia clinica, sem consanguinidade.

RM - abaulamento focal da parede do globo ocular direito ao nivel da papila do nervo optico e pequeno segmento infra
jacente, existindo a esquerda aspecto semelhante mas menor e circunscrito a regiao da papila. Restante extensao dos
globos oculares com morfologia, densidade e posicao normais. Discreta assimetria dos nervos opticos, apresentando o
segmento orbitario do nervo direito espessura menor. — S

Electrofisologia (protocolo ISCEV)— pPEV — ndo se identifica /% | | [ [rafEn TTL] ™
de forma inequivoca resposta cortical de ambos os olhos para - R | Pl el | | i
as frequéncias espaciais de 60”. O fPEV — (figura 3) — evidencia Rk i T |
resposta nos 202 centrais do polo posterior da retina ODE, | \
presente e simétrica, estabelecendo a presenca de funcao
do nervo dptico/via pré-quiasmatica em ambos os olhos.
Perturbacao bilateral da conducao na via optica.

Ecografia ocular (modo B) — Retina aplicada nos quatro quadrantes em ODE. Silencio vitreo em ODE.
Irregularidade no contorno da parede posterior nasal e inferior
mais acentuada em ODE e com uma “fosseta” de cerca de 3 mm
do diametro do disco esquerdo (Figura 3).

AV: ODE= 0,50 cpcm. Inferior ao valor normativo para a idade
(Raquetes Lea 27,5 cm - VR 1-8 cpcm).

Fundoscopia (Oftalmoscopia indireta): Retina aplicada nos
quatro quadrantes em ODE. Maculas de aspecto e coloracao
normal e arquitectura vascular sem alteracdes de relevo.
Coloboma do NO em ODE - reducao do anel neuro-retiniano
em ODE/aumento da escavacao C/D.

Movimentos Oculares: Limitacao da supraversao e da abducao
bilateral Movimentos de infraversao mantidos.

Nistagmo horizontal pendular com fase rapida a direita.
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Figura 3 — Exame electrofisiologico — f-PEV

Segue a luz em todas as posicoes do olhar.

Agarra objectos a 18 cm.
Figura 4 — Ecografia modo B ODE

Figura 1 — Retinografia num caso de coloboma do nervo éptico. Fonte:

https://www.imagenesmy.com/imagenes/optic-nerve-coloboma-
32.html. (imagem ilustrativa)

Figura 2 — Ressonancia magnética num caso de
coloboma bilateral do nervo 6ptico
https://www.researchgate.net/figure/Bilateral-optic-

disc-colobomas-in-a-80-year-old-male-patient-The-
optic-nerve-heads-are fig32 263430463

(imagem ilustrativa)
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Conclusao:

Este caso requer uma abordagem
multidisciplinar, com um
acompanhamento de recuperacao

adaptavel nomeadamente no respeitante
a visao funcional. As manifestacoes
oculares decorrentes do coloboma devem
ser tratadas como anomalias funcionais*>.

Dado que o caso apresentado, apresenta
diminuicao das funcodes visuais e que a
visao funcional €& um processo de
maturacao e de aprendizagem, deve-se

estimular a eficiéncia visual para
potenciar um bom residuo funcional.
Nesta fase, €& fundamental uma

intervencao precoce, com objectivo da
estimulacao visual do residuo funcional,
pretende-se motivar a crianca a explorar o
meio envolvente e os objectos que a
rodeiam, atravées de um plano de
reabilitacao visual adaptado a idade e as
caracteristicas do caso, combinando
estimulos visuais com tacteis e orais.

O ortoptista, integrado numa equipa
multidisciplinar e em complementaridade
com 0 médico oftalmologista,
desempenha um papel fundamental
nestes tipo de casos, tanto ao nivel do
diagnostico, seguimento e programa
reabilitacional, como através da realizacao
dos diversos exames complementares de
diagnostico, delineamento e
implementacao das  estratégias de
reabilitacao necessarias.
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