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INTRODUGAO

Os Disturbios Congénitos da
Desinervagédo Craniana (CCDDs) séao
um grupo de desordens que tem
recebido muita atencdo nos ultimos
anos devido a descoberta de varios
genes que causam entidades clinicas
individuais. CCDDs agrupam sindromes
heterogéneas com distarbios
neuromusculares congénitos e nao
progressivos, levando a sindromes
complexas de  estrabismo com
inervacao anormal e desenvolvimento
dos musculos oculares, como no caso
descrito.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 6 anos, com
histérico de proptose congénita e
restricdo da motilidade ocular em olho
esquerdo (OE), sem outras alteragdes.
Na ocasido, TC de orbita demonstrava
lesdo expansiva sodlida intraconal
retrobulbar medindo 1,7 x 1,4 x 1,1 cm,
contornos lobulados e realce pelo
contraste, com nervo Optico(NO)
preservado, sugestiva de hemangioma
cavernoso. Aos 2 meses realizou-se
biopsia da lesdo, que teve laudo
inespecifico de  hamartoma. Foi
aventada hipétese de neurofibromatose
e optado por conduta conservadora.
Aos 3 anos tinha acuidade visual (AV)
de 20/20 em OD e conta dedos (CD) a 5
mts em OE. Além disso, possuia
estrabismo restritivo em quase todas as
versdes, com proptose sem progressao.
Aos 5 anos, iniciou queixa de dor e
reducéo da AV do OE (CD a 1mt). Nova
RNM de orbita ndo demonstrava
crescimento da lesdo, mas acusava
envolvimento de musculos
extraoculares e desvio inferior discreto
do NO. Dessa forma, foi aventada nova
hipétese diagndéstica de CCDD e
mantida conduta conversadora.
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Figura 1. RNM de ¢rbitas demonstrando
lesao intraconal retrobulbar em OE.
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Figura 2. Versdes com restricdo em OE,
aducao levemente prejudicada.

DISCUSSAO:

Os CCDDs resultam da inervagédo
aberrante da musculatura ocular e
facial, sendo a maioria comprovada ou
suspeita de ter uma etiologia genética.
Essas desordens incluem a Sindrome
de Duane, fibrose congénita dos
musculos extraoculares,dentre outras.
Alguns estao associados com
malformagbes sistémicas, além de
déficits  significativos de motilidade
ocular. Ressalta-se a importancia de
novos estudos sobre causas genéticas
para uma compreensao mais completa
das CCDDs e com o propésito de
descobrir  melhores  opgbes  de
tratamento para os pacientes.
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