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Resumo

Este trabalho teve o objetivo de contribuir para o conhecimento das principais causas de deficiencia visual em criangas.
Foi realizado um estudo transversal, com selecao aleatéria, de 100 criangas de idade inferior a 6 anos, atendidas no Centro
de Intervengdo Precoce (CIP), para realizagio de anamnese e registro de antecedentes genéticos, gestacionais e pés-natais,
exames oftalmoldgicos e avaliagdo psicosocial. A causa mais freqiiente de deficiéncia visual foi atrofia éptica (37%),
associada a complicagdes gestacionais e pds-natais. Os diagnésticos foram classificados em distirbios neurolégicos (45%),
doengas oculares intrinsecas (29%), malformagoes multiplas com distdrbio da morfologia e funcionamento do olho
(16%) e distirbios associados a doengas metabdlicas (7%). Quanto aos aspectos etioldgicos, verificou-se predominancia
de condi¢des multifatoriais ou associadas a agravos ambientais (66%), seguindo-se causas monogénicas (26%) e
cromossomicas (2%), restando ainda 6% de causas de natureza idiopdtica. Os resultados obtidos evidenciam a importincia
da implanta¢io de medidas em satide puiblica para a prevengio de distdrbios da visdo. Recomenda-se que centros de
referéncia para intervengao precoce incluam o aconselhamento genético em seus programas de prevencio.

Palavras-chave: Distirbios visuais; Atrofia 6ptica; Malformagoes multiplas — Disttirbios visuais; Aconselhamento genético
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pessoa com baixa visio é aquela que apresenta
acuidade visual menor que 6/60 no melhor olho,

INTRODUCAO

A visdo é o sentido que fornece mais
informag¢bes do meio ambiente, podendo ainda
organizar outras informagdes sensoriais. O
sistema visual consiste em estruturas bioldgicas
capazes de sensibilidade a luz e de formacao de
sinals neuronais expressos na percepg¢ao
consciente de imagens. De acordo com a

Organizagao Mundial de Sadde (1992), uma

com a melhor corre¢io dptica, enquanto que a
cegueira se refere 4 acuidade visual menor que 3/
60, no melhor olho, com o uso de corre¢ao dptica
adequada. Tomando por critério essas acuidades
visuais, considera-se que existem cerca de 45
milhées de cegos e 135 milhoes de individuos com
baixa visao na popula¢io mundial (RESNIKOFF;
PARARAJASEGARAM, 2001)
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Dados censitdrios indicam que 6,97 %
da populacio brasileira apresentam deficiéncia
visual, que ¢ a categoria prevalente entre as
deficiéncias (IBGE, 2003). Entre criancas e
adolescentes de 0 a 14 anos, 1 173 655
apresentam alguma ou grande dificuldade
permanente de enxergar, o que representa 54%
dos déficits nessa faixa etdria (TEMPORINI;
KARA—]OSE, 2004). O aumento crescente da
perda de visio pode ser muitas vezes atribuido a
falta de assisténcia oftalmolégica adequada,
associada a dificuldades econdémicas e
educacionais da populagio. Programas efetivos
de prevencao da cegueira devem envolver fatores
politicos, econémicos, sociais e psicoldgicos.

Nio obstante as inegdveis conseqiiéncias
de situagoes relacionadas a pobreza na origem
de distdrbios da visio, os avangos obtidos nos
estudos genéticos tém demonstrado a
importincia de fatores dessa natureza na
compreensio das patologias da visao e na origem
de doencgas oculares intrinsecas, ou ainda na
compreensio de sindromes malformativas que
apresentam comprometimento da morfologia ou
funcionamento do olho. A maioria dos
problemas oculares (distirbios da refragao,
glaucoma congénito, catarata congénita e
distrofias retinianas) tem base reconhecidamente
genética, porém nem sempre especificada ou
sequer mencionada na orientagio terapéutica e
nos esclarecimentos dados a familia.

Os objetivos do presente estudo foram
caracterizar os principais fatores etioldgicos
associados a distdrbios da visio em criangas
atendidas em centro de tratamento e verificar a
importincia da atengdo a fatores genéticos e
ambientais especificos em programas de
prevengao.

MATERIAIS E METODOS

Foi realizado um estudo de seccio
tranversal de 100 criancas, selecionadas
aleatoriamente entre o total de 678, atendidas
no Centro de Intervengao Precoce do Instituto
de Cegos da Bahia, por trés anos consecutivos
(2001-2003), com o apoio e concordancia da
institui¢ao. Apds a obten¢io de consentimento
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informado das familias, de acordo com as normas
bioéticas preconizadas pela Resolugao 196/96,
do CNS (CONSELHO..., 1996) os pacientes
foram clinicamente reavaliados. Em cada caso,
foi preenchida uma ficha de anamnese dirigida,
com informagdes gerais sobre o paciente,
antecedentes gestacionais e pds-natais, tipo de
alterag¢ao ocular, avaliagao oftalmolégica,
etiologia provdvel e estudo genético (construgao
de heredogramas e andlise do caritipo em casos
de suspeita de cromossomopatias). As
preparagdes cromossdmicas foram obtidas da
maneira descrita por Moorhead e colaboradores
(1960) com classificagio por bandamento de
acordo com as normas do ISCN (SHAFFER;
TOMMERUP, 2005). Dados psicossociais
foram obtidos em entrevistas com os familiares
e responsdveis.

O diagnéstico das alteragdes oculares foi
obtido com a realizagao dos seguintes exames
oftalmolégicos: 1°- Inspecio; 2° - Medida da
acuidade visual (cartio de Teller, BUST-D); 3°
- Refragao sob cicloplegia; 4° - Mapeamento de
retina; 5° - Ultra-sonografia ocular; 6° - Exames
laboratoriais; 7° - Potencial visual evocado; 8° -
Eletrorretinograma; 9° - Avalia¢ao funcional da
visao.

RESULTADOS

Do total das criancgas avaliadas, 59 eram
do sexo masculino e 41, do sexo feminino.
Dentre essas, 35% eram procedentes de cidades
do interior do estado. Dados referentes ao
diagndstico e fatores etiolégicos, sao apresentados
na Figura 1 e na Tabela 1, respectivamente.

A principal causa de deficiéncia visual foi
atrofia Gptica, verificada em 37 % dos pacientes,
seguindo-se a retinopatia da prematuridade e
catarata, encontradas em 11% dos casos. Cicatriz
de coriorretinite, associada a infec¢do por
toxoplasmose e rubéola congénita, ocorreu num
percentual de 5%.

Doengas e afec¢oes visuais por fatores
genéticos, geralmente com mecanismos de
natureza heterogénea (catarata congénita,
microftalmia, glaucoma congénito, hipoplasia
macular secunddria ao albinismo e
retinoblastoma) contribuiram para 33% dos
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Figura 1 - Causas de baixa visio em criangas atendidas no CIP
Etiologia / categorias Monogénica Multifatorial / | Cromossémica Idiopatica Total
ambiental
Doengas oculares
intrinsecas 12 14 - 3 29
Malformacdes na
morfologia e fungdo 2 10 2 2 16
do olho
Distarbios
neurologicos isolados 4 40 = 1 45
que afetam a
morfologia ¢ a fungdo
do olho
Disturbio de retina 1 2 B B 3
Erros inatos do 7 - - 7
metabolismo
Total 26 66 2 6 100
casos. Foram também verificados dois casos de DISCUSSAO

cromossomopatias, compreendendo uma
crianga com sindrome de Down por trissomia
livre (47, XY, + 21) e outra, gravemente
malformada, com anomalias visuais que
inclufam microftalmia, microcédrnea e
opacidade da cérnea, que apresentou anomalia
cromossdmica estrutural pouco fregiiente, que
consistia em duplica¢do do brago longo do
cromossomo 3 (46, XX, dup 3q). Ficou
hospitalizada desde o nascimento, sendo
acompanhada no CIP do primeiro més de vida
até o débito, que ocorreu aos 3 meses de vida,
por problemas respiratérios.

As causas de baixa visdo e cegueira tém
sido pouco estudadas em populagoes brasileiras.
Os resultados desta investiga¢ao concordam
parcialmente com estudo prévio sobre as causas
de cegueira e baixa visio em escola especializada
para cegos (VIEIRA et al., 2003), que identifica,
entre as doengas mais freqiientes, a atrofia no
nervo 6ptico, além da retinose pigmentar, a
catarata e o glaucoma congénito. No presente
estudo, a principal causa foi atrofia édtica,
seguindo-se de retinopatia da prematuridade e
catarata.
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Em investiga¢ao realizada por Aitchinson,
Easty, e Jancar (1990), com ampla amostra
hospitalar, a catarata ficou em terceiro lugar entre
as anomalias visuais. Essa afecgao representa elevado
encargo econdmico para familias de baixo poder
aquisitivo, o que enfatiza a relevincia de se conhecer
o perfil socioecondmico familiar, os dados da
gestagao e do desenvolvimento neuropsicomotor
da crianga, para planejamento de agdes efetivas de
prevengio e reabilitacao visual (CRUZ et al, 2005).

Os resultados obtidos evidenciam a
contribuigdo de patologias de cardter infeccioso e
nutricional na origem da deficiéncia visual, nao
obstante numerosas doengas do aparelho visual
apresentarem componentes genéticos importantes.
Por outro lado, o nimero elevado de casos de atrofia
dptica ndo relacionada a causas genéticas reflete,
também, uma realidade prépria de paises em
desenvolvimento, nos quais a maioria da populagao
dispoe de precdrias condigoes de assisténcia médica
pré-natal e durante o parto. Devido 2 insuficiéncia
de vagas nas maternidades e hospitais publicos, as
gestantes que nao estejam em perfodo expulsivo
sao encaminhadas para casa ou para outros
hospitais, nao recebendo atendimento adequado
e a tempo, 0 que, na maioria das vezes, ocasiona
longo periodo de andxia, levando a sofrimento fetal,
que se manifesta ulteriormente em quadro de
paralisia cerebral, o que pode explicar o fato de a
maioria das criangas estudadas apresentarem
deficiéncia dessa natureza.

Observa-se que a retinopatia da
prematuridade foi uma das principais causas de
deficiéncia visual e que as criangas afetadas nao
foram avaliadas por oftalmologistas nas unidades
neonatais. Criangas que nascem com baixo peso e
(ou) idade gestacional igual ou abaixo de 37
semanas necessitam, a partir de sua quarta semana
de vida, uma avalia¢io semanal do oftalmologista,
para acompanhamento da vascularizagio da retina
e, se necessdrio, indica¢io de laser para impedir as
formas mais graves da retinopatia, com
deslocamento de retina.

A neoplasia ocular maligna da infincia,
também conhecida como retinoblastoma,
diagnosticada em 3% da populagao estudada, ¢
uma doenga progressiva e letal. A precocidade do
diagndstico e o tratamento ¢ essencial para evitar a
evolugdo sistémica do retinoblastoma. A taxa de
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mortalidade encontrada em centros especializados
no tratamento desse tipo de tumor ¢ inferior a
10%, o que significa dizer que, diagnosticado em
estdgio inicial, o tratamento consistird em
conservagio do globo ocular ou enucleagao simples
(ERWENNE; ROCHA; PACHECO, 1991).

Partindo da compreensio global do
desenvolvimento humano, falar em prevencao
significa atentar para a dimensao psiquica, pois as
experiéncias afetivas nos primeiros anos de vida
sio extremamente relevantes para o
amadurecimento neurobiolégico da crianga. Trata-
se nao somente de um olho que se desenvolve,
mas sim de uma identidade singular em
constitui¢do. A atuagio do médico deve, portanto,
focalizar a histéria particular de cada paciente e
priorizar a qualidade das interagbes que ele
estabelece com o meio.

Condi¢bes de natureza genética, como o
retinoblastoma, afetam o contexto familiar,
desencadeando, muitas vezes, quadros depressivos.
O acompanhamento do Setor de Psicologia a
crianga e a sua familia se d4 desde o momento de
admissio da crianga no CIB no qual se realiza uma
avaliagao psicossocial, buscando-se informagoes
sobre a histéria de vida da crianga, a configuragao
e a dinAmica da familia, dados gestacionais e
interagbes sdcio-afetivas. Freqiientemente, sio
encontradas atitudes de negagao ou contestagiao
do diagndstico, levando a familia a consultar
especialistas diversos e submetendo-se a uma
desgastante busca da cura. A aceitagiao ¢
fundamental para a formagao do vinculo com a
crianga e para o investimento no tratamento. A
limita¢ao visual resulta em implica¢des no
desenvolvimento neuropsicomotor. Tendo em vista
a plasticidade do sistema nervoso, quanto mais
precoce tal investimento, maiores s3o as chances
que a crianga com baixa visio venha a utilizar
funcionalmente o residuo visual. No caso da crianga
cega, maior serd sua possibilidade de desenvolver,
de forma integrada, os sentidos remanescentes.
Programas de satide publica devem priorizar e
implementar agoes de prevencao e identificagio
precoce da cegueira e da baixa visao, visto que
os transtornos no desenvolvimento da visdo
afetam o processo de aprendizagem da crianga e
sua integridade fisica e psiquica no contexto da
familia e da comunidade.
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Study of oculars alterations in children with visual deficiency assisted at Precocious
Intervention Center of the Institute for Blind People of Bahia state (CIP/ICB)

Abstract

This study search contributes to the knowledge of the main causes of low vision in children admitted at
(Institute for the Blind People of Bahia State, Centre for Early Treatment). The investigation was developed by
transversal study with random selection of 100 children under the age of 6, assisted at “Centro de Intervengio
Precoce do Instituto de Cegos da Bahia” (CIP), for investigation to register genetic, pregnancy and post-natal
history, ophthalmologic diagnosis and psychosocial assessment. The most frequent cause of visual deficiency was
optic atrophy (37%) associated with pregnancy and post-natal complications. The diagnoses were classified as
neurological (45%), intrinsic ocular diseases (32%), multiple malformations with morphologic and functional
ocular disorders (16%) and disorders associated with metabolic diseases (7%). With regard o etiologic aspects, it
was predominant multifatorial or associated with environmental damage conditions (66%), followed by monogenic
(26%) and chromosomal (2%) causes; the remaining (6%) consisting of causes of idiopathic nature. The study
emphasises the importance of the implantation of public health measures for prevention of visual disorders. It is
recommended that reference centers for early treatment include genetic counselling in their prevention programs.

Keywords: Visual disorders; Optic atrophy; Multiple malformations- Visual disorder; Genetic counselling — Family health.
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