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1 RESUMO

Obijetivo: relatar um caso de Desordem Congénita de Desnervacdo Craniana como
diagndstico alternativo a sindrome de Mobius. Método: relato de caso. Conclusdo: CCDD é um
grupo de doencas que se caracteriza por alteracdo na motricidade ocular como oftalmoplegia
congénita e ndo progressiva, geralmente associado a outras alteragdes de pares cranianos,
podendo se apresentar de variadas formas além das classicas sindromes de Mdobius e fibrose

congénita dos musculos extraoculares.



2 RELATO DE CASO
Paciente do sexo masculino, 46 anos de idade, negro, inicia atendimento no Hospital

de Clinicas de Porto Alegre em dezembro de 2014 por quadro de facies amimica e ptose
palpebral desde o nascimento, associado a estrabismo divergente. Outras alteragfes percebidas
ao nascimento era a de pectus excavatum (imagem 1). Durante a infancia, desenvolveu habito
de forcar abertura palpebral com o dedo, preferencialmente do olho esquerdo. Apesar das
alteracdes, o desenvolvimento neuropsicomotor foi preservado e ndo foi observado

complicagdes na fala, degluticdo ou nas funcBes de 6rgaos toracicos e abdominais.

Imagem 1 - Paciente apresentando ptose completa bilateral, paralisia facial e pectus excavatum.

Na avaliacdo oftalmoldgica inicial foi evidenciado paralisia facial completa, ptose
palpebral com funcdo ausente do musculo levantador da péalpebra e intensa exotropia bilateral
(Krimsky >50DP) com marcada hipofungdo da musculatura ocular extrinseca (imagem 2). A
acuidade visual era de movimentos de maos em olho direito e 0.5 em olho esquerdo. A
retinoscopia apresentou-se plano com -4,50 a 180° em olho direito e +6,50 esférico em olho



esquerdo. Biomicroscopia e fundoscopia com achados dentro da normalidade para a idade do

paciente.

Imagem 2 - Paciente apresenta importante exodesvio com supradesvio associado. Durante as versdes, ndo ha
movimentac&o ocular.

Diante do dismorfismo associado com alteracbes oculomotoras, foi solicitado
interconsulta com equipe da genética médica para avaliagdo dos achados sistémicos e auxilio
diagnostico sob a suspeita de desordem congénita de desnervacao craniana. A especialidade
observou outras alteragdes como hipogonadismo, ginecomastia e sindactilia dos segundos e
terceiros dedos de maos e pés. Ap6s avaliacdo laboratorial, apresentou cari6tipo 46 XY com
valores de testosterona, LH e FSH abaixos do valor de referéncia, definindo como
hipogonadismo hipogonadotrofico, sendo encaminhado para o servico de endocrinologia para
acompanhamento e tratamento.

A equipe de neurologia também avaliou o paciente. O paciente apresentava exame
motor de extremidades preservadas. Foi realizado eletroneuromiografia da face com padrao
normal. O exame de ressonancia nuclear magnética apresentou retificacdo da porcéo posterior
da ponte e indefini¢do dos coliculos dos nervos faciais com aspecto de “V” invertido e aumento
da espessura do ventre dos musculos retos laterais associado a afinamento do ventre dos
musculos retos mediais (imagem 3), achado sugestivo de sindrome de Madbius, suspeita
corroborada por demais especialidades.

O paciente manteve acompanhamento com a equipe de oftalmologia com contra-

indicacdo de correcdo cirtrgica da ptose palpebral pelos riscos inerentes a exposi¢ao corneana



e optado, em conjunto com o paciente, por ndo intervir no desvio ocular. A ndo corregao
cirdrgica da exotropia marcante foi uma decisao do paciente e do familiar responsavel (mae)
pelo medo de complica¢Ges no olho Unico. As medidas de funcdo da musculatura ocular

extrinseca e angulo prismatico de desvio foram mantidas durante todo 0 acompanhamento.

Imagem 3 - Ressonancia nuclear magnética em T2 demonstrando aumento da espessura do ventre do musculo reto
lateral e afinamento do ventro do musculo reto medial.



3 DISCUSSAO

Desordens congénitas de desnervacdo craniana (CCDD) é um termo recentemente
utilizado para sindromes neurogénicas ndo progressivas presentes desde o nascimento (1).
Essas desordens envolvem a motricidade ocular e sdo graves o suficiente para, em alguns casos,
serem consideradas oftalmoplegias (2).

Sindrome de Mobius é uma desordem congénita rara caracterizada por quadro de
paralisia do sexto e sétimo pares cranianos (3), apresentando com paralisia facial e dificuldade
da abducéo. Pode estar associada com outras alteragdes relacionados a pares cranianos com
disfuncdo na fala e na degluticéo (4). O distdrbio de motricidade ocular geralmente se apresenta
de forma assimétrica e com padrdo pouco definido, o que sugere um subtipo mais caracteristico
de fibrose congénita dos musculos extraoculares do que uma paralisia de fato (5).

Além das alterac@es clinicas sugestivas da sindrome, exames de imagem auxiliam no
diagnostico por apresentarem achados caracteristicos da sindrome. Hipoplasia das regides do
sexto e sétimo pares cranianos, associado a achatamento do quarto ventriculo (6). A
musculatura extraocular pode mostrar marcada hipoplasia com insercdes anormais dos
musculos obliquos e deslocamento dos ventres dos musculos retos (6).

O paciente em questdo apresenta paralisia facial com exame de imagem evidenciando
hipoplasia do coliculo do sétimo par craniano, alteragGes que sugerem a sindrome de Mdbius.
Contudo, o padrdo de paralisia extraocular ndo € caracteristico, porque ao invés de ter uma
deficiéncia na abdugéo, o paciente mostra uma marcada exotropia bilateral e ptose palpebral.
Tais achados se sobrepde a uma outra patologia, a fibrose congénita dos musculos
extraoculares, mais especificamente do tipo 2 (CFEOMZ2), marcada por ptose bilateral,
exotropia de angulo variado e limitacdo nas versdes verticais (3). Contudo, a CFEOM2 nédo

apresenta, costumeiramente, paralisia facial.



4 CONCLUSAO

Por apresentar um quadro de paralisia facial, ptose palpebral e marcada exotropia, 0
paciente em questdo tem uma sobreposi¢do de achados com sindrome de Mobius e CFEOM2,
ndo fechando diagndstico para uma dessas desordens. Entdo, no momento, o paciente tem uma
CCDD ainda indeterminada. Isso evidencia que as CCDD sdo um grupo de doencas

heterogéneas que possam se apresentar de diversas formas de alteracdes da motricidade ocular.
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