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RESUMO

O glaucoma congénito é uma neuropatia dptica cronica assimétrica, grave e rara, que acomete
1 em cada 10.000 crian¢as no primeiro ano de vida, com maior frequéncia no sexo masculino.
Essa patologia pode causar uma condicdo de cegueira irreversivel, motivo pelo qual o
diagnostico precoce € de suma importancia. A suspeita geralmente se inicia com a deteccdo de
alteragOes inespecificas, como lacrimejamento, blefaroespasmo, fotofobia, edema corneano e
olhos grandes (buftalmo) ou assimétricos, por pais e cuidadores ou através da avaliacdo precoce
de um profissional de satide por meio de consultas de rotina. O progndéstico depende da
precocidade do diagndstico e tempo agil de inicio do tratamento, por isso é essencial garantir o
conhecimento dos sinais e sintomas pela familia e por profissionais da satude. Apos o
diagnostico, os desafios desses individuos estdo relacionados com as limitacdes psicoldgicas,
ambientais e sociais que enfrentam. Reduzir a taxa de deterioragdo do campo visual possui
efeito significativo na qualidade de vida do paciente. Ademais, faz-se necessario, sobretudo,
por parte dos médicos e dos demais profissionais da salde, a construcdo de uma consciéncia
para deteccdo precoce e maior controle do avanco da doenca.

Palavras-chave: glaucoma, cegueira, diagnostico, precoce, prognostico.

ABSTRACT

Congenital glaucoma is a severe and rare chronic asymmetric optic neuropathy that affects 1 in
10,000 children in the first year of life, with a higher frequency in males. This pathology can
cause an irreversible blindness condition, which is why early diagnosis is of paramount
importance. Suspicion usually starts with the detection of nonspecific optical changes, such as
tearing, blepharospasm, photophobia, corneal edema, and corneal enlargement, by parents and
caregivers or through early assessment by a healthcare professional through routine
consultations. The prognosis depends on the precocity of the diagnosis and the agile time of
initiation of the treatment, so it is essential to ensure that the family and health professionals
are aware of the signs and symptoms. After diagnosis, the challenges of these individuals are
related to the psychological, environmental and social limitations they face. Reducing the rate
of visual field deterioration has a significant effect on the patient's quality of life. In addition,
the need, on the part of physicians, to create awareness for early detection and greater control
of the progression of the disease proves to be necessary and urgent.

Keywords: glaucoma, blindness, diagnosis, early, prognosis.
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1 INTRODUCAO

O glaucoma congénito (GC) é uma doenca rara e grave que acomete criangas nos
primeiros anos de vida em todo o mundo (LEITE; ROLIM-DE-MOURA, 2021). A
epidemiologia da doenca demonstra que 1 em cada 10.000 criancas sdo acometidas no primeiro
ano de vida, com maior frequéncia no sexo masculino. O envolvimento é mais frequente
bilateral, mas muitas vezes assimétrico. Em 25% - 30% dos casos pode acometer apenas um
olho (VIEIRA et al., 2022).

Essa patologia causa uma atrofia no nervo optico pela deficiéncia de desenvolvimento
da malha trabecular e do angulo da camara anterior do olho, dessa maneira ndo ha saida do
humor aquoso causando um aumento na presséo intraocular (SILVA, 2016; MOCAN et al.,
2019). Tem como origem uma genética autossémica recessiva com mutacées no gene CYP1B1
(CHAN et al., 2015; KHAN; ZIA; TABASSUM, 2020; MOSCHOS et al., 2019). A
consequéncia de toda essa alteracdo € a baixa acuidade visual e até mesmo cegueira permanente,
por isso, o diagnostico precoce é de suma importancia, sendo o modo mais eficaz de evitar a
perda total da visdo (MOCAN et al, 2019).

O diagndstico precoce ocorre frequentemente em decorréncia da deteccdo de alteracGes
Opticas inespecificas por pais e cuidadores ou através da avaliacdo precoce de um médico ou
profissional de satde em consultas de rotina (LEITE; ROLIM-DE-MOURA, 2021). Ademais,
por se tratar de uma patologia hereditaria em sua maioria, a historia pregressa de irmaos com
este diagndstico também contribui para suspeita de GC (BADAWI et al., 2019). Ainda, é
possivel realizar o diagndstico molecular em criancas assintomaticas membros de familias
portadoras de gene, detectando mutagdes associadas ao GC primario, a fim de intervencéo
precoce (BADAWI et al., 2019).

Nesses interim, com a suspeita de GC, inicia-se investigacdo oftalmoldgica em busca de
sinais especificos, como alteracdo da transparéncia e aumento da cérnea, buftalmo, aumento da
profundidade da camara anterior e medida da presséao intra ocular (P10). A exploracdo dessas
alteracdes € realizada quando possivel através da corneometria, biomicroscopia, tonometria,
gonioscopia, oftalmoscopia, biometria ocular, biomicroscopia ultrassénica (UBM), tomografia
de coeréncia Optica (OCT) e campimetria. (RODRIGUEZ; MENDEZ SANCHEZ; NARANJO
FERNANDEZ, 2019).

O diagnostico diferencial € dirigido pelos sinais e sintomas apresentados e o integra a
patologias que levam ao alargamento da cornea, como megalocérnea congénita, opacificacao
da cornea, por exemplo trauma ao nascer, distrofias corneanas, doengas metabdlicas (cistinose,

mucopolissacaridose) e esclerocdrnea, aumento do globo ocular, representado pela miopia
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axial, e aquelas que cursam com epifora ocular e fotofobia, tal como obstrucédo da via lacrimal
e ceratite (RODRIGUEZ; MENDEZ SANCHEZ; NARANJO FERNANDEZ, 2019).

Sabe-se que o tratamento tem como objetivo a reducdo da PIO e é essencialmente
cirargico. As principais possibilidades caracterizam-se por cirurgia de angulo, cirurgia de
drenagem e ciclofotocoagulacdo (CHAN et al., 2015). Segundo Khan, Zia e Tabassum (2020)
atrabeculectomia é a cirurgia de glaucoma mais comum. Ainda, de forma temporéria, € possivel
utilizar de meios medicamentosos para diminuigdo da P10. Colirios topicos agem diminuindo
a excrecao do humor aquoso ou aumentando sua eliminacéo. Sao representados por medicacoes
alfa-agonistas, beta bloqueadores, inibidores da anidrase carbonica e derivados da adrenalina,
parassimpaticomiméticos e analogos da prostaglandina, respectivamente (BADAWI et al.,
2019).

O prognadstico depende do diagnostico precoce e tempo agil de inicio do tratamento, por
isso € essencial garantir o conhecimento da triade de sinais classicos (blefaroespasmo, fotofobia
e epifora) e sintomas pela familia e por profissionais da salde, objetivando o encaminhamento
preciso ao servico terciario, a fim de minimizar o desprendimento de gastos importantes diante
do manejo da doenca e enriquecer o progndstico (LEITE; ROLIM-DE-MOURA, 2021).

Diante do exposto, considerando o alto risco de cegueira permanente e perda da
funcionalidade em pacientes pediatricos, o objetivo do presente estudo consiste em analisar a
producéo cientifica sobre o diagndéstico precoce de GC, buscando elucidar os desafios para
suspeita e realizacdo do diagnéstico em momento oportuno, a fim de diminuir consequéncias

graves e irreversiveis, melhorando o prognaéstico.

2 REVISAO BIBLIOGRAFICA

O glaucoma, sendo uma neuropatia Gptica cronica assimétrica, leva a atrofia do nervo
Optico e pode causar uma condicdo de cegueira irreversivel. Clinicamente, as manifestacGes
mais comuns associadas ao glaucoma sdo: uma PIO > 21 mmHg, lacrimejamento,
blefaroespasmo, fotofobia, edema corneano, alargamento da cornea, escavacdo do nervo optico
aumentada e buftalmia. E valido ressaltar que as manifestaces clinicas podem variar de acordo
com o tipo de glaucoma, fato que dificulta o diagnostico, ainda que algumas manifestacGes
sejam mais comuns em determinados tipos. (VIEIRA et al., 2018). No caso do glaucoma
congénito primario (PCG), sdo mais comuns sintomas como epifora, fotofobia e
blefaroespasmo. (KHAN; ZIA; TABASSUM, 2020) O PCG pode ser considerado uma doenca
rara, com incidéncia que varia dependendo de aspectos como pais e grupo étnico de origem.
(BADAWI; A. AL-MUHAYLIB; OWAIFEER; AL-ESSA; AL-SHAHWAN, 2019).
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Em decorréncia do aumento da expectativa de vida, é possivel analisar uma prevaléncia
dos casos de glaucoma na populacdo. Atualmente, cerca de 3% da populagdo acima de 40 anos
é diagnosticada com a doenga. Além disso, é estimado que 12% da proporcéo de cegos no
mundo sdo afetados pela perda da visdo devido ao glaucoma. Ha relacdo entre a doenca e a
diminuicdo da qualidade de vida devido a questbes como a perda da funcdo visual e suas
consequentes limitacGes, o elevado custo do tratamento e seus efeitos adversos, a insatisfagéo
com a funcéo ocular entre outros (QUEIROZ; MOTA, 2020).

E notério que ha significativo impacto psicolégico nos pacientes, uma vez que, com a
progressdo da perda do campo visual, ha falta de autonomia e necessidade de apoio da familia
ou de cuidadores para a realizacdo de tarefas diarias. Esse conjunto de fatores gera maiores
niveis de estresse, ansiedade, depressdo e soliddo, comprometendo o bem-estar emocional.
Também é recorrente a dificuldade em manter a independéncia no trabalho, gerando limitacdes
econbmicas para os pacientes e suas familias (QUEIROZ; MOTA, 2020).

O GC primario geralmente é expresso durante o primeiro ano de vida e consiste em uma
doenca autossdmica recessiva com penetrancia variavel. Acredita-se que o GC seja causado por
drenagem diminuida do aquoso devido a mau desenvolvimento do angulo da cAmara anterior
(trabeculodisgenesia), ou seja defeitos estruturais da malha trabecular que resultam no bloqueio
da saida do humor aquoso, 0 que aumenta a pressao intraocular e danifica o nervo Optico
(HADDAD et al., 2021).

O GCP esté associado com o envolvimento de cinco locus: GLC3A, GLC3B, GLC3C,
GLC3D e GLC3E. O gene CYP1B1, € o principal responsavel pelo desenvolvimento
inadequado do fluxo aquoso dos olhos das criangas, localizado no locus GLC3A (cromossomo
2p21). A Human Genome Organization (HUMO) classificou o glaucoma baseado em fatores
genéticos, sendo os tipos 1, 2 e 3 0s glaucomas primarios. Esses, por sua vez, foram
subdivididos em A, B, C ou D. No principal locus ligado ao GCP , 0 GLC3A, foi possivel
identificar 174 modificacdes no gene CYP1B1. No entanto, a proporcao de pacientes com GCP
cuja doenca € originada por mutacGes nesse gene é variavel entre diferentes populactes
(KHAN; ZIA; TABASSUM, 2020; HADDAD et al., 2021; SARFAZARI; STOILOV;
SCHENKMAN, 2003).

Segundo Haddad et al. (2021), as proporgdes mais elevadas de PCG ocorrem em
populacbes com altas taxas de casamento consanguineos devido a maior frequéncia e
disseminacéo das mutacgdes nessas regides. No Libano, por exemplo, foi identificado em duas
familias consanguineas, um novo nucleotideo 1793delC. Esses pacientes apresentavam

fendtipo mais grave, com GCP bilateral e maior numero de cirurgias. A mais comum mutacao
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(182 G>A), por sua vez, foi identificada principalmente em Portugal, Arabia Saudita, Ird,
Vietnd e Brasil (HADDAD et al., 2021).

O GC primério é, segundo Al-Obaida (2020), diagnosticado majoritariamente no
primeiro ano de vida. Dependendo da idade em que ocorrem as manifestacdes clinicas da
doenca e 0 momento do diagndstico, 0 PCG pode ser classificado em: neonatal ou do recém-
nascido (até 1 més), infantil (de 1 a 24 meses) e de inicio ou reconhecimento tardio (acima de
2 anos) (ELKSNE et al., 2021; PEDERSEN et al., 2020; ZAGORA et al., 2015).

O estudo de coorte retrospectivo de Pedersen et al. (2020), fez uma andlise de criancas
com glaucoma congénito primario em um periodo de 30 anos e foi observado que a idade média
dos primeiros sintomas é de 75 dias. O diagnostico teve uma média de 150 dias a partir do
nascimento, sendo que 0s casos unilaterais tiveram um diagnostico mais tardio (média de 90
dias) se comparado aos casos bilaterais (média de 60 dias).

O exame oftalmoldgico para a identificacdo da doenca é baseado no protocolo de PCG,
sendo a anamnese e 0 exame fisico muito importantes para a formulacéo da hipotese diagnéstica
(ELKSNE et al., 2021; VIEIRA et al., 2018). A triade classica do glaucoma consiste em
lacrimejamento, blefaroespasmo e fotofobia. Essas manifestagdes sdo decorrentes do edema da
cornea, secundério ao aumento da PIO (RODRIGUEZ; SANCHEZ; FERNANDEZ, 2019).
Outros sinais e sintomas podem estar presentes e, aos exames especificos, deve-se atentar para
o valor da pressao intraocular, do diametro horizontal da crnea (>12mm ¢é altamente suspeito
no primeiro ano de vida), do comprimento axial, para a biomicroscopia do segmento anterior,
gonioscopia, paquimetria e fundoscopia indireta (ELKSNE et al., 2021). Outro fator importante
€ 0 monitoramento do crescimento ocular através da biometria optica ou ultrassénica (VIEIRA
etal., 2018).

De acordo com Zagora et al. (2015), o diagnéstico de PCG ¢é feito a partir da
confirmacéo de pelo menos dois dos seguintes critérios: PIO > 21 mmHg, escavacdo aumentada
do disco optico (> 0,3), presenca de estrias de Haab, edema corneano ou aumento do didmetro
da cornea, alargamento do globo ocular associado a miopia, crescimento axial ndo compativel
com o crescimento normal para a faixa etaria ou defeito do campo visual que levante a suspeita
de glaucoma.

Apbs identificar os principais sinais e sintomas para se levantar a suspeita de PCG, deve-
se dar inicio & aos exames diagndsticos. Os exames de destaques s&o a oftalmoscopia (exame
do fundo de olho), tonometria (medida da pressdo intraocular), biomicroscopia (exame das
estruturas do segmento anterior e fundo de olho), gonioscopia (avaliacdo do angulo formado
entre a iris e a cornea) e paquimetria (avaliacdo da espessura da cornea) (SILVA, 2016).
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Oftalmoscopia, também conhecida como fundoscopia, € um exame que visa observar a
regido posterior do globo ocular, que compreende a retina, o disco Optico, a cordide e 0s vasos
sanguineos ali presentes. Permite analisar as alteragdes causadas pelo glaucoma e por outras
doencas oftalmoldgicas (SCHUSTER et al.; 2020).

A Biomicroscopia tem a funcdo de avaliar as estruturas do segmento anterior (cornea,
iris, cristalino) e o fundo de olho (nervo Gptico e retina central), através de uma lente acessoria.
Visando o glaucoma, sinais oftalmol6gicos como o aumento do didmetro corneano, do limbo
corneoescleral e a transparéncia da cornea, sao achados importantes para o diagndstico (SILVA,
2016).

Na Tonometria, usa-se 0 Tondémetro para avaliar a presséo intraocular (P10). Os valores
de PIO considerados normais variam até 15 mmHg, enquanto uma presséo entre 15 a 20 mmHg
sera considerada duvidosa e o diagnostico € confirmado com valores de pressdo acima de 20
mmHg associado a outras alteracdes encontradas, embora exista discordancia entre autores
sobre esses valores. Os resultados desse exame sempre estardo intimamente relacionados aos
sintomas e sinais oftalmolégicos apresentados pelo paciente (RODRIGUEZ; SANCHEZ;
FERNANDEZ., 2019).

A gonioscopia é o exame padrao de referéncia para avaliar o angulo da camara anterior
do olho, local em que ocorre a drenagem do humor aquoso. As alteragdes do angulo
desempenham um papel primordial no diagnostico e prognéstico da doenca (RODRIGUEZ;
SANCHEZ; FERNANDEZ, 2019).

Por fim, a paquimetria utiliza uma sonda ultrassénica para identificar a espessura da
cornea. Pacientes com a espessura da cornea diminuida possuem maior probabilidade de possuir
glaucoma (SILVA, 2016).

Os desafios para o diagnéstico do GC estdo relacionados a necessidade de visitas
frequentes ao oftalmologista, multiplas cirurgias a fim de controlar a PIO e o prognéstico ruim
da acuidade visual, visto que complicagcbes como cicatrizes corneanas, miopia, astigmatismo,
neuropatia Gptica glaucomatosa e anisometropia podem ocorrer. E valido ressaltar que, dentre
as dificuldades inerentes ao diagndstico e ao tratamento, esta a impossibilidade de medicao da
acuidade visual e da extensdo da perda visual, principalmente nas criangas (LEE et al., 2021).
Ademais, ocorre um impacto negativo do glaucoma na saude fisica e mental, incluindo a
mobilidade, habilidade de dirigir, leitura, funcdo cognitiva, bem como velocidade de
processamento e outras habilidades associadas a atividades complexas ainda instrumentais da
vida diaria. O conjunto desses fatores impacta diretamente na qualidade de vida dos pacientes
(ZAGORA et al., 2015; MALIK et al., 2017; ZWIERKO et al.; 2019).
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3 CONSIDERACOES FINAIS

A partir dos dados supracitados e considerando os efeitos deletérios do glaucoma
congénito, evidencia-se a necessidade de uma abordagem holistica e de um diagnostico rapido
e precoce dos pacientes glaucomatosos. Nesse contexto, 0 acompanhamento oftalmoldgico dos
mesmos torna-se um desafio, j& que com ele sinais e sintomas poderiam ser oportunamente
identificados, reduzindo, assim, a chance de cegueira. Além disso, mostrou-se indispensavel o
acompanhamento do portador de glaucoma por uma equipe multidisciplinar, a fim de abordar
a importancia da aderéncia ao tratamento, acompanhar sua reabilitacdo visual e manejar suas

possiveis restricGes e perdas de funcionalidade.
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