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RESUMO

Introducdo: No Recém-nascido, a presenca de corneas de tamanho aumentado deve levantar a
suspeita de se estar perante um caso de glaucoma congénito.No entanto, outras patologias ndo
glaucomatosas podem também originar cérneas de tamanho aumentado, com ou sem malforma-
¢Bes oculares e/ou sistémicas associadas.

Meétodo: Descricdo restrospectiva de caso clinico.

Caso Clinico: Os autores descrevem o caso de uma familia na qual os membros do sexo mascu-
lino do ramo familiar materno de diferentes geragdes, possuiam Megalocorneas.

Conclusdo: Apesar de pouco frequente, verifica-se a presen¢a de megalocornea com provavel
transmissao ligada ao cromossoma X.
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Diferent Fathers, the Same Megalocorneas
ABSTRACT

Introduction: On every newborn, the presence of abnormalyabnormally large corneas should
arise the suspicion for the presence of congenital glaucoma. Nevertheless, other pathologies can
produce abnormally large corneas, with or without associated ocular or systemic malformations.
Material and Methods: Retrospective evaluation of a case report.

Case Report: The authors describe the case of one family in which all male members of diffe-
rent generations from the maternal side have abnormally large corneas, consistent with megalo-
cornea, probably with a X-linked cromossomalchromosomal transmission.

Conclusion: Although very rare, we are before a case of megalocornea, with a probable X linked
transmission.
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INTRODUCAO

A megalocornea é uma malformacéo congénita do seg-
mento anterior caracterizada pela presenca de um didmetro
corneano horizontal superior a 12 mm no Recém-nascido e
superior a 13 mm apds os 6 meses de vidal?,

As corneas clinicamente sdo normais, com a sua estrutura
histolégica mantida, apresentando apenas além do aumento
de diametro um aumento da espessura na regido limbar.

A sua fisiopatologia ndo ¢ completamente conhecida,
reconhece-se no entanto que podera ser o resultado de uma
perturbacdo no desenvolvimento embrionario durante o
crescimento das células da crista neural que formam a ca-
mara anterior3#,

Muitos casos estdo associados a transmissdo genética,
existindo, no entanto casos de mutagdo expontanea'®.

Afecta sobretudo individuos do sexo masculino e a sua
incidéncia ¢é de 1/50.000 nascimentos?.

Existem varias patologias que podem provocar a exis-
téncia de corneas de tamanho aumentado, no entanto, pe-
rante uma crianga com cérneas de tamanho aumentado de-
vemos sempre excluir a presenca de glaucoma congénito.

CASO CLIiNICO

Lactente do sexo masculino com 18 meses de idade,
sem antecedentes pessoais relevantes, referenciado para
consulta de Oftalmologia pelo médico assistente por “cor-
neas grandes”, sem quaisquer outros sinais ou sintomas re-
feridos pelos pais.

No exame oftalmologico verifica-se que a criancga possui
corneas com um diametro horizontal aparentemente aumen-
tado, ndo apresenta lacrimejo, fotofobia ou blefarospasmo,
fixa e segue objectos e tolera bem as oclusdes monoculares.

Devido a idade da crianca decide-se proceder a observa-
¢ao sob anestesia geral com indugdo anestésica utilizando
Sevoflurano. Nesta observacao verificou-se:

* PIO de 14mmHg com tonémetro de aplanagdo de

Perkins em ambos os olhos.

e (Corneas com didmetro horizontal de 12.5 mm com
uma espessura central de 485um no olho direito
(OD) e 490um e no olho esquerdo (OE), mantendo
a sua normal transparéncia, ndo sendo evidentes es-
trias de Haab;

» Camara anterior com pupilas centradas de forma
mantida, sem alteracBes no estroma iridiano;

* Gonioscopia realizada com lente de Koeppe, permi-
tiu verificar a presenga de angulos iridocorneanos
abertos com excesso de tecido mesenquimatoso na
regido trabecular, sem outras anomalias;

* Fundoscopia revela maculas sem alteragdes e nervos
Opticos de forma e coloracdo mantidas, com relacdo
escavacdo disco inferior a 0,2.
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Na investigagdo familiar, constatou-se a existéncia de
um irmao com 8§ anos, filho de um pai diferente, que ja era
seguido em consulta de oftalmologia por Megalocornea.
Do exame deste irm&o destacam-se acuidades visuais (AV)
com correc¢cdo 10/10 em ambos os olhos, um didmetro
corneano de 13.5 mm e PIO 12mmHg por tonometria de
aplanagdo de Goldmann; A Biomicroscopia ndo evidenciou
alteracGes a nivel das estruturas da cadmara anterior e a Go-
nioscopia realizada com lente de 3 espelhos de Goldmann
revelou um angulo aberto (Grau 1V na escala de Shaefer)
em ambos os olhos. O exame do fundo ocular também néo
evidenciou a presenca de quaisquer alteragdes, nomeada-
mente no disco optico.

Na familia materna, verificou-se que o Avd, de 58 anos
ja tinha sido submetido a cirurgia de catarata ha cerca de
10 anos. No exame oftalmoldgico verificou-se didmetro ho-
rizontal das cérneas de 13 mm, pseudofaquia ODE, e sem
outras alteragdes no exame oftalmoldgico.

Na restante familia, nomeadamente elementos do sexo
feminino ou masculino das familias paternas ndo existiam
alteragdes a nivel das corneas.

DISCUSSAO

A Megalocornea manifesta-se sob a forma Simples, ou
como Megaloftalmos Anterior.

A Megalocornea Simples é uma malformacéo congénita
do segmento anterior, ndo progressiva e simétrica, na qual a
cérnea e o limbo se encontram aumentados de tamanho sem
gue exista aumento da P1O. Apenas o didmetro corneano
estd aumentado, estando a sua espessura e estrutura histo-
ldgica mantidas’. Nao existem outras alteracbes morfold-
gicas a nivel da cAmara anterior ou do segmento posterior.
A maioria dos casos estudados apresenta uma transmisséo
autossomica dominante®®,

Designa-se por Megaloftalmos Anterior uma manifesta-
¢do mais severa da Megalocornea, na qual além das altera-
¢Bes corneanas estdo associadas outras alteragdes a nivel da
camara anterior'®. As corneas sdo habitualmente transparen-
tes com espessura e curvatura mantidas, podendo em alguns
casos verificar-se uma distrofia central em mosaico™'?13, A
camara anterior é habitualmente profunda, seja por aumento
do didmetro corneano ou secundario a sub-luxa¢do lenticu-
lar e iridodonesis. Outras caracteristicas do megaloftalmos
incluem hipoplasia do estroma iridiano que pode originar o
aparecimento de buracos na iris, fuso de Krukemberg e dis-
persdo pigmentar com consequentes defeitos de transilumi-
nag¢do. Quando existe atrofia do muisculo dilatador, esta pode
provocar uma miose fixa*15®, A PIO é por regra normal mas
pode em alguns casos estar ligeiramente elevada. O &ngulo
iridocorneano é habitualmente largo e concavo estando por
vezes coberto por tecido mesenquimatoso de origem uveal.
Nas criangas com mais idade o angulo pode conter depdsito
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de pigmento devido ao fendmeno de dispersdo pigmentar.
Pode haver desenvolvimento de cataratas patoldgicas antes
dos 40 anos de idade por vezes associada a subluxacdo do
cristalino por fraqueza zonular'*. Nao se verificam habitual-
mente alteragdes no segmento posterior, mantendo os NO a
sua normal forma e coloracéo.

O Megaloftalmos é habitualmente transmitido de forma
autossémica ligada ao cromossoma X, existindo também
associado a doengas neuroldgicas, muscoloesqueleticas,
derma-toldgicas assim como sindromas polimalformativos
ou genéticos?.

A Megalocornea apresenta um bom prognostico visual.
Os doentes tém um correcto desenvolvimento visual, sen-
do habitualmente emetropes ou ligeiramente miopes®®. As
eventuais alteragBes visuais ndo se devem a alteraces re-
fractivas na cornea mas sim a malformac6es morfoldgicas
associadas nas outras estruturas oculares.

O diagnostico de Megalocornea é sempre de exclusao,
sobretudo com Glaucoma Congénito. As criangas com glau-
coma congeénito apresentam um aumento progressivo e as-
simétrico do diametro das corneas associado a um aumento
de PIO, que condiciona também um aumento do tamanho de
todo o globo ocular. Por microscopia especular verifica-se
que a populacdo de células endoteliais esta diminuida devido
a distensdao da cornea. Clinicamente verificam-se os sinto-
mas e sinais caracteristicos associados: fotofobia, lacrimejo,
blefarospasmo, dor ocular, opacificacdo corneana e estrias
na membrana de Descemet (estrias de Haab). Os NO destas
criancas apresentam as habituais alteracfes glaucomatosas.

Outros diagndsticos diferenciais de Megalocornea in-
cluem o Queratocone, que raramente é observado & nas-
cenca, ¢ Queratoglobo, malformacdo na qual existe uma
diminuicdo da espessura do globo ocular e protusdo an-
terior da cornea em associacdo com patologias do tecido
conjuntivo?s,

Apos se excluir a presenca de Glaucoma congénito, e
apresentando a crianca apenas cérneas de tamanho aumen-
tado, sem anomalias a nivel de outras estruturas oculares
ou sistémicas, concluimos estar perante um caso de Mega-
locornea Simples. Pela historia familiar, na qual apenas os
elementos do sexo masculino do ramo materno apresenta-
vam coOrneas de tamanho aumentado, alguns com alteracoes
oftalmoldgicas associadas, podemos estar perante diferen-
tes manifestacGes fenotipicas de Megalocornea, e pelo pa-
drdo de atingimento familiar pensamos que a sua transmis-
sdo estara ligada ao cromossoma X de uma forma recessiva.

N&o existem ainda testes genéticos que permitam um
diagnostico sendo por isso o diagndéstico destes casos base-
ado na clinica.

Por se tratar de uma malformagdo hereditaria, o acom-
panhamento e aconselhamento genético é recomendado.
Nos casos em que existe uma expressao familiar de mega-
locornea, mas em que ndo existe histéria familiar de glauco-
ma, o risco de glaucoma na descendéncia ¢ muito reduzido.

Pelo risco aumentado de desenvolvimento de glaucoma,
todas as criancas portadoras de megalocornea devem ser
avaliadas regularmente, com consultas trimestrais até aos
dois anos de idade, semestrais durante a infancia e adoles-
céncia, mantendo este controlo de forma anual no adulto
com avaliacdo regular de campos visuais.
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