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RESUMO

metimento ocular corneano.

Sindrome é discutida.

A Sindrome de Scheie (Mucopolissacaridosel-S) ¢ uma doen¢a autossdomica
recessiva caracterizada pela deficiéncia da enzima alfa-L-iduronidase, o que
causa acimulo de glicosaminoglicanos nas células do tecido conectivo. Os
portadores da doenga tém inteligéncia normal e boa expectativa de vida até
a meia idade. Sua capacidade funcional geralmente é limitada pelo compro-

Os autores relatam uma série de 5 casos de Sindrome de Scheie, os
resultados do transplante de cornea em 3 olhos de 2 casos e 0 manejo da
pressdo intra-ocular aumentada. A etiologia do glaucoma associado a esta
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INTRODUCAO

A Sindrome de Scheie ou Mucopo-
lissacaridose 1-S (MPS 1-S), é uma doen-
ca autossOmica recessiva com incidén-
cia estimada em torno de 1:500.000
nascimentos. Caracteriza-se pela defi-
ciéncia da enzima alfa-L-iduronidase,
a qual permite que se acumulem muco-
polissacdrides nas células do tecido
conectivo do organismo. A doenga se
manifesta por valvulopatia aértica,
artropatias e alteragdes oculares (prin-
cipalmente corneanas). Os pacientes
possuem inteligéncia normal e sobre-
vida longa. A capacidade funcional é
usualmente reduzida pelo envolvimen-
to ocular 2,

As manifestagdes oftalmolégicas
incluem severa opacidade comeana pro-
gressiva que, em adig@o a degeneragdo
retiniana, contribuem para uma dimi-
nuicido significante da acuidade visual®.
Glaucoma é um achado comum e, na
literatura, € explicado pelo depésito de
mucopolissacarideos nos canais de

drenagem do aquoso '. Alguns autores
relataram casos nos quais o glaucoma
foi de dificil controle clinico e, algu-
mas vezes, ciruirgico. A ceratoplastia
penetrante, mesmo sendo considerada
por alguns autores o tratamento de es-
colha para opacidade corneana, tem
sido realizada em poucos pacientes
com MPS 1-S 4.

O objetivo deste trabalho € descre-
ver cinco casos de Sindrome de Scheie
com vdrios estdgios de acometimento
corneano. Sdo relatados os resultados
do transplante de cérnea realizado em
trés olhos de dois pacientes e também o
manejo do glaucoma nos dois casos
mais avancados da doenga. Por fim,
discute-se a etiologia do aumento da
pressdo intra-ocular nesta doenga.

RELATO DOS CASOS

Caso 1

Paciente masculino, 24 anos, bran-
co, com diminuic¢do da acuidade visual
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progressiva e opacidade comeana bila-
teral desde os 8 anos de idade. No
exame geral apresentava facies gros-
seira (Fig.1), baixa estatura, maos em
garra e inteligéncia normal. O diag-
néstico laboratorial revelou diminui-
¢ao da atividade da enzima alfa-L-
idorunidase e aumento de mucopo-
lissacdrides na urina, o que confirmou
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a suspeita clinica de Sindrome de
Scheie. Ao exame oftalmolégico apre-
sentou-se ortoférico e a melhor acui-
dade visual foi de conta dedos a 1 me-
tro em ambos os olhos (AO). O exame
na lampada de fenda mostrou opacida-
des corneanas estromais difusas bilate-
rais que dificultavam a visualizagdo
dos detalhes da {ris. A média da pres-
sdo intra-ocular medida
com tondmetro de apla-
nacao (PIO) foi de 26mm
Hg no olho direito (OD) e
28mm/Hg no olho es-
querdo (OE), com medi-
cagdo anti-glaucomatosa
maxima tolerada (Malea-
to de Timolol 0,5% 2x/
dia, Dipinefrina 2x/dia e
Acetazolamida 250mg
2x/dia). A média da PIO
sem medicacdo foi 30mm
Hg no OD e 35mm/Hg no
OE. A opacificagdo cor-
neana dificultou a reali-
zagdo da gonioscopia e
fundoscopia.

Em 08/91 foi realiza-
da ceratoplastia pene-
trante combinada com

trabeculectomia no OE.

Fig. 2 - Anatomopatoldgico da cérnea retirada para transplante (caso 1). Depdsitos de MPS no
estroma corneano.
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O botdo corneano apresentou aumento
importante da espessura e rigidez
corneanas € O exame anatomopatolo-
gico confirmou a presenca de musopo-
lissacdrides no estroma (Fig.2). Na
evolugdo, o paciente apresentou 4 epi-
sddios de rejeicao endotelial moderada
em dois, seis, dez e treze meses de pds-
operatério. As rejeigdes foram tratadas
com corticéide topico e a recuperagao
da transparéncia corneana foi total. A
PIO permaneceu entre 10mmHg e 14
mmHg no pds-operatério sem medica-
¢ao. A melhor acuidade visual corrigi-
da foi 20/100 com +2,00 esf -2,50 cil
120°. O exame de fundo de olho mostrou
uma papila rosada, sem escavacio au-
mentada. O estudo angiografico e o ERG
foram normais. Apés 5 anos de segui-
mento, a cérnea mantém-se transparente
sem sinais de recidiva das opacidades
estromais.

Em 01/92 foi realizada uma trabecu-
lectomia para controle do glaucoma no
OD, antes do transplante. Nao houve
nenhuma modificagdo da PIO apds a
cirurgia. Nova trabeculectomia foi rea-
lizada ap6s 4 meses, sem resposta favo-
ravel. Em 02/94 foi realizada uma ce-
ratoplastia penetrante no OD, com 6ti-
ma evolugdo pds-operatdria. O enxerto
manteve-se claro e houve diminuic¢ao
significativa da PIO, que variou entre
10 e 14mmHg sem medicagdo durante
todo periodo de seguimento. A melhor
acuidade visual ficou em 20/200 com
+7,00 esf -3,00 cil 165°. O fundo de
olho do OD demonstrou papila normal.
Apés 1 ano de seguimento, pequenas
opacidades periféricas foram observa-
das na regido das 3h do botao corneano
transplantado no OD. Estas opacidades
foram atribuidas a recidiva da doenga
primdria e ndo comprometeram o €ixo
visual apds 2 anos de seguimento
(Fig.3).

Caso 2

C.C.R., 31 anos, feminina, branca,
foi encaminhada com diagndéstico cli-
nico e laboratorial de Sindrome de
Scheie. Na histéria familiar relatou a
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existéncia de uma irma com a mesma
Sindrome. Ao exame foi observado que
a paciente apresentava fendtipo tipico
com facies grosseira, baixa estatura e
inteligéncia normal. Referiu diminui-
¢do progressiva da visdao desde os 15
anos de idade. Em seu primeiro exame
oftalmolégico (04/95) a melhor acui-
dade visual corrigida (+7,00 esf AO)
foi 20/60 no OD e 20/30 no OE .

Ao exame biomicroscépico, apre-
sentou opacidade localizada principal-
mente na periferia média do estroma
corneano, o que nao impediu a visuali-
zacdo dos detalhes da iris na regido
central (Fig.4). A PIO média foi de
25mmHg no OD e 27mmHg no OE, na
vigéncia ou ndo de medicagdo anti-
glaucomatosa (Timolol 0,5% 2x/dia).
Na fundoscopia apresentou papilas ro-
sadas com escavagdo fisiolégica em
AO. Optou-se pela suspensio do trata-
mento para o glaucoma e no seguimen-
to ndo houve alteragdo na escavagio.
Em 01/96 houve piora da acuidade vi-
sual (20/200 no OD e 20/60 no OE) e
seu campo visual periférico mostrava-
se bastante constrito, principalmente
no OD. Foi realizado um transplante
de cérnea no OD e o material enviado
para exame anatomo-patolégico con-
firmou o diagnédstico. O paciente evo-
luiu bem, apresentando acuidade vi-
sual com estenopéico de 20/50 apds 6
meses da cirurgia (Fig.5). Os niveis da
PIO mantiveram-se sempre em torno
de 10mmHg a partir do primeiro dia
pos-operatério. Houve melhora signifi-
cativa do campo visual periférico.

Caso 3

L.C.F., 18 anos, feminina, branca,
referida ao Servigo de Oftalmologia por
apresentar diagnéstico clinico e la-
boratorial de MPS 1-S. Apresentou me-
lhor acuidade visual corrigida (+10,00
esf. em AO) de 20/40 em AO. A bio-
microscopia mostrou opacificagdo es-
tromal difusa em AO, porém permitin-
do boa observacdo dos detalhes da iris.
Na fundoscopia, apresentou.papilas 6p-
ticas sem alteracdes e PIO de 17mmHg
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em AO a tonometria de aplanagao.

Esta paciente tem 3 anos de segui-
mento e a AV e PIO tém-se mantido
constantes.

Caso 4

N.R.S., 15 anos, feminina, branca,
foi encaminhada em 05/93 com diag-
nostico clinico e laboratorial de S.

Fig. 4 - Aspecto biomicroscopico pré-operatério do OD (caso2)
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Fig. 5 - Aspecto biomicroscépico pds-operatério (caso 2)

Scheie. A queixa da paciente foi de
diminui¢do progressiva da visdo em
AO. O exame geral constatou altera-
¢Oes Osseas e cardiovasculares tipicas
da doenga. Ao exame oftalmolégico,
apresentod melhor acuidade visual
corrigida (+4,00 esf -1,00 cil 180° em
AQO) de 20/30 em AO. Na biomicros-
copia, observou-se opacidade estromal
difusa. A fundoscopia foi normal em
AO. A PIO foi 23mmHg em AO a
tonometria de aplanagao.

Em 11/93 retomou a consulta com
piora da visdo (20/40 em AQO) e aumen-
to da hipermetropia. A paquimetria era
de 0,743 no OD e 0,704 no OE. A
tonometria revelava medidas mais al-
tas, em média 26mmHg em AO. A
cérnea parecia um pouco mais opaca
mas ainda permitia boa visualizagao
do fundo de olho que permanecia nor-
mal bilateralmente. Nenhuma medica-
¢do para baixar a PIO foi instituida,
apenas controles periddicos.

Caso 5

Paciente masculino, 6 anos, branco.
Apresentou diagndstico clinico e labo-
ratorial de MPS-IS. Acuidade visual de
20/20 em AO e opacidades estromais
difusas. A PIO foi normal em AO. A-
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tualmente tem um ano de seguimento
sem alterag@o no exame oftalmolégico.

DISCUSSAO

A Sindrome de Scheie é uma muco-
polissacaridose compativel com uma
expectativa de vida e inteligéncia nor-
mais. No entanto, a capacidade funcio-
nal do individuo afetado pode ser redu-
zida, especialmente pelo envolvimento
ocular 2. O acompanhamento multi-
disciplinar muitas vezes € necessdrio
para o manejo das anormalidades car-
dfacas e ortopédicas.

Muitos experimentos estdo sendo
realizados na tentativa de restaurar a
habilidade de degradar ou eliminar o
material anormalmente depositado 5. O
aconselhamento genético aos pais €
necessdrio, ja que estes apresentam um
risco de terem outro filho com a mesma
sindrome igual a 25% 2.

O principal achado oftalmolégico
da Sindrome de Scheie € uma opaci-
ficacdo corneana estromal progressiva
e difusa, em alguns casos mais concen-
trada na periferia da cérnea . Quatro
casos desta série apresentaram distri-
buig¢do difusa da opacidade e o caso 2

apresentou distribui¢do periférica. A
ceratoplastia penetrante tem sido reali-
zada em poucos casos de MPS 1. Nos
relatos disponiveis na literatura, o va-
lor deste procedimento tem sido ques-
tionado pela possibilidade de recidiva
dos depdsitos no enxerto corneano ’.
Outros autores tém demonstrado resul-
tados satisfatérios com melhora de
acuidade visual *3*. Na casuistica aqui
relatada, o transplante penetrante foi
realizado nos dois olhos do caso 1 e,
apesar do resultado visual ndo ter sido
excelente, o paciente integrou-se nova-
mente a sociedade, conseguiu emprego
e locomove-se sozinho. Do mesmo
modo, o caso 2 refere grande melhora
da acuidade e do campo visual apés 6
meses da cirurgia.

De acordo com a literatura, o glau-
coma é uma complicagdo freqiiente na
Sindrome de Scheie e provavelmente
secunddria a deposi¢do de mucopolis-
sacdrides no trabeculado !. Estudos ex-
perimentais em macacos ° e em olhos
humanos com tumores orbitais !¢ de-
monstraram que a hialuronidase dimi-
nui a resisténcia do fluxo de saida do
aquoso. Vdrios estudos com micros-
copia Gtica e eletrOnica provaram que
existem células contendo mucopolis-
sacdrides na regido dos canais de dre-
nagem do humor aquoso. Entretanto,
nenhum trabalho conseguiu identificar
o trabeculado nos espécimes estuda-
dos ''. Girard e cols. relataram um caso
(S. Hurler-Scheie) que aparentemente
apresentou melhora do glaucoma apés
arealizag@o de procedimento combina-
do (transplante de cérnea e trabecu-
lectomia) nos dois olhos do paciente.
Os mesmos autores observaram que a
realizagdo de cirurgias filtrantes pré-
vias neste paciente ndo tiveram resul-
tado satisfatério, o que também foi ob-
servado no caso 1 deste trabalho “.

Rummelt e cols. tentam explicar o
aumento da PlO pela grande rigidez
corneana e escleral presentes nestes
pacientes e relataram um caso que hou-
ve diminuig¢do da P10 ap6s a realizacio
do transplante de cérnea ®. Neste estu-
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do, os maiores niveis tensionais foram
encontrados nas cérneas mais opacas
centralmente, provavelmente devido a
maior rigidez corneana presente nos
casos de doenca mais avangada. No OD
do caso 1 ndo houve diminui¢do da P10
apds duas trabeculectomias ¢ a P10
voltou ao normal apds a ceratoplastia
(achado que se repetiu no caso 2). Tais
fatos nos permitiram supor que, no pri-
meiro olho operado (OE), nio foi a
trabeculectomia do procedimento com-
binado que controlou o glaucoma e sim
o transplante. A falta de resposta as
drogas anti-glaucomatosas € a ausén-
cia de escavagdo papilar em ambos os
olhos, visivel apés o transplante, con-
firmaram esta idéia. Em vista destes
fatos, os resultados encontrados con-
cordam com Rummelt e cols. e conclui-
se que o aumento da P10, nestes casos,
deve-se ao depdsito corneano que cau-
sa maior rigidez desta estrutura anat6-
mica e aferi¢des aumentadas na tono-
metria de aplanagéo.

Rosen e cols. relataram dois casos
de ceratoplastia penetrante com suces-
so em MPS I e concluiram que o trans-
plante, combinado ou ndo com trabecu-
lectomia, tem papel definitivo no ma-
nejo das manifestagcdes oculares da
doencga ’. Os trés olhos transplantados
neste trabalho tiveram melhora da
acuidade visual e os enxertos permane-
ceram transparentes, apesar das rejei-
¢oes e discreta recidiva dos depdsitos
ocorrido no caso 1. Um ndmero maior
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de pacientes e um seguimento mais
prolongado sdo necessdrios para ava-
liar o sucesso deste tratamento cirdrgi-
co a longo prazo.

Baseados nos achados deste traba-
lho acredita-se que os niveis da PIO,
em pacientes com opacidades cornea-
nas importantes, ndo devam ser um
critério tdo valorizado a fim de evitar a
institui¢éo de tratamentos clinicos e/ou
cirdrgicos desnecessérios, principal-
mente quando o controle das escava-
¢Oes papilares € possivel. Novos estu-
dos devem ser realizados para escla-
recer a real etiologia do aumento da
pressao intra-ocular nesta Sindrome.

SUMMARY

The Scheie’s Syndrome
(Mucopolyssacharidosis 1-S) is an
autossomal recessive disease
characterized by the absence of the
alpha-L-iduronidase enzyme which
causes an accumulation of
glycosaminoglycans throughout the
connective tissue cells. The patients’
intelligence and their life expectancy
are often normal. The individual
functional capacity is usually
reduced by ocular involvement.

The authors report five cases of
Scheie’s Syndrome, the results of
corneal keratoplasty in three eyes of
two patients and the management of
high intraocular pressure. The

etiology of glaucoma in this
Syndrome is discussed.

Key-words: Scheie’s Syndrome;
Mucopolyssacharidosis; Keratoplasty
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