Sindrome de Peters: Uma abordagem diagnostica, evolucio clinica e revisao
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Introdugdo: A sindrome de Peters (ou anomalia de
Peters, ou Disgenesia mesenquimal do segmento
anterior) ¢ uma condi¢do genética rara e congénita,
descrita por Arthur G.

H. Peters em 1906, que afeta o segmento
mesenquimal ocular anterior apresentando graus
variados de opacidade corneana, sinéquias
iridocorneanas, presenca de estreitamento de
camara anterior ¢ defeito na membrana de
Descemet. Apresentacdo do Caso: Um garoto de 6
anos, nascido em Goiania, estado de Goias, com um
nascimento a termo e sem histérico de problemas de
saude anteriores, foi encaminhado ao nosso servico
por um clinico geral devido a problemas de
acuidade visual (AC) reduzida em ambos os olhos e
estrabismo. A mae, que o acompanhava, relatou que
os sintomas de estrabismo comegaram
aproximadamente hd um ano e meio. Ela também
mencionou que se vacinou adequadamente durante
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a gravidez contra infec¢des que poderiam causar
malformagdes congénitas e negou quaisquer
complicagdes durante a gravidez ou o parto. Nao
existem antecedentes familiares relevantes de
doengas oftalmoldgicas. Discussdo: Por ser uma
anomalia rara, os dados epidemiologicos sdo
escassos na literatura mundial, o unico dado
constante ¢ que a apresentacdo bilateral esta
presente na maior parte dos casos. Neste resumo,
abordaremos os principais aspectos da sindrome de
Peters, incluindo sua fisiopatologia, classificacao,
caracteristicas clinicas, diagnostico e tratamento.E

uma sindrome que necessita de avaliagdo
multidisciplinar para tratamento de complicagdes
sistémicas em alguns casos sendo necessaria
abordagem cirurgica como ceratoplastia penetrante
e tratamento do glaucoma. Conclusdo: O tratamento
varia de acordo com a apresentacdo do quadro ¢ a
avaliagdo genética e multiprofissional ¢ de suma
importancia nesses pacientes.

Anomalia de Peters, Ambliopia,
Glaucoma, Congénito, Disgenesia do segmento
anterior.

A anomalia de Peters é uma opacidade corneana congénita bastante comum, que ocorre devido
a um defeito na migragdo das células da crista neural, resultando em malformagdodo segmento anterior
do olho. O nome da anomalia foi dado em homenagem ao médico alemdo Albert Peters, que a
descreveu clinicamente e histologicamente no inicio do século XX.

A causa exata das opacidades corneanas congénitas ainda é desconhecida, mas ha suspeitas de
que possam ser genéticas, infecciosas, traumaticas ou toxicas. Sabe-se, no entanto, que esse fator
etioldgico afeta o desenvolvimento fetal entre a 6% e a 162 semanade gestacdo, periodo em que ocorre
a diferenciacdo da cdmara anterior.

Embora a ocorréncia da anomalia de Peters seja geralmente esporadica, ha relatos de queela
possa estar associada a muta¢Ges no gene PAX 6, que pode ter expressédo recessiva oudominante com
penetrancia variavel, e que também aparece em outros tipos de malformacdes do segmento anterior.

As principais caracteristicas da anomalia de Peters incluem opacidade corneana central e
sinéquias da iris e/ou do cristalino com a regido do leucoma. A opacidade corneana € o sintoma mais
evidente da doenca e pode variar em densidade e tamanho. O leucoma, queé cercado por cérnea
transparente, é causado pelo edema do estroma posterior e pela auséncia ou afinamento da membrana
de Descemet e do endotélio. Além disso, ha desorganizacéo do epitélio e perda da camada de Bowman.
Em casos mais graves, o leucoma pode ser vascularizado e protuberante. A iris atréfica adere a face
posterior do leucoma, o que pode levar a sinéquias anteriores e desorganizacdo da camara anterior.
Embora a cornea periférica seja transparente, pode ocorrer esclerizacéo do limbo.

A anomalia de Peters pode ocorrer isoladamente ou em conjunto com outras anomalias
oculares. Em casos mais graves, pode haver desenvolvimento de catarata e glaucoma (em50% dos
casos). Outras possiveis alteracbes oculares incluem microcornea, microftalmo, cornea plana,
esclerocdrnea, coloboma iriano, disgenesia do angulo e da iris, ptose e hipoplasia do nervo dptico ou
foveal. Além disso, podem ocorrer retardo mental, cardiopatia congénita, nefropatia congénita, labio

leporino, displasia craniofacial e malformacGes 6sseas, que, quando presentes em conjunto com pelo
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menos um desses achados sistémicos, compdem a sindrome Peters-plus.

Um garoto de 6 anos, nascido em Goiénia, estado de Goias, com um nascimento a termoe sem
historico de problemas de salde anteriores, foi encaminhado ao nosso servi¢o por um clinico geral
devido a problemas de acuidade visual (AC) reduzida em ambos os olhos e estrabismo. A mée, que o
acompanhava, relatou que os sintomas de estrabismo comegaram aproximadamente hd um ano e meio.
Ela também mencionou que se vacinou adequadamente durante a gravidez contra infeccBes que
poderiam causar malformacgdes congénitas e negou quaisquer complica¢es durante a gravidez ou 0
parto. Nao existem antecedentes familiares relevantes de doengas oftalmologicas.

Na avaliacdo oftalmoldgica inicial, o paciente apresentava uma acuidade visual corrigida de
20/80 no olho direito e 20/120 no olho esquerdo. O exame externo evidenciou estrabismo divergente
em posicdo primaria do olhar. A biomicroscopia mostrou opacidades corneanas bilaterais, com
diminuicdo do reflexo vermelho. Além disso, a iris apareceu plana e colada a cornea, exibindo um
angulo iridocorneano estreito. O cristalino apresentava catarata congénitacom deslocamento posterior.

A avaliacdo complementar, incluindo a medicdo da pressdo intraocular, foi normal, e uma
ultrassonografia ocular confirmou a catarata congénita e o deslocamento posterior do cristalino.Com
base nesses achados clinicos, o diagnostico de Sindrome de Peters Tipo | foi fortemente considerado,
dada a auséncia de manifestagdes sistémicas e os resultados da biomicroscopia. A familia foi

devidamente informada sobre a condicdo, suas implicacdes e as opcdes de tratamento disponiveis.

Caracterizada por uma opacidade corneana, a Sindrome de Peters é um disturbio congénito raro
decorrente do defeito da migracdo das células da crista neural. Assim, o paciente portador da Sindrome
de Peters dispora de uma malformacdo do segmento anterior do olho decorrente da interferéncia do
fator etioldgico durante a 6% e a 16% semana de gestacdo. A etiologia da Sindrome de Peters ainda é
incerta, abrangendo fatores genéticos e ambientais, como, por exemplo, infeccBes, traumas e
substancias toxicas que interferem no periodo de diferenciacdo embrionaria da cdmara anterior.
(MEYER, 2010).

Em 1906, Albert Peters descreveu pela primeira vez a Sindrome de Peters observando a
associacdo entre leucoma central da cornea, sinéquias iridocorneanas, presenca de camara anterior
estreita e um defeito na membrana de Descemet. As altera¢Ges do desenvolvimento embrionario das
diferentes camadas da cdrnea diferenciam a Sindrome de Peters em dois fendtipos. O tipo 1, mais
restrito, sem sintomas sistémicos, é caracterizado por uma opacificacdo central da cornea e sinéquias

iridocorneanas. Ja o tipo 2 apresenta-se clinicamentemais grave, com opacificagfes corneanas mais
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densas, deterioracdo do cristalino e presenca desintomas sistémicos. Existe, ainda, a Sindrome de Peters
Plus, descrita por Schooneveld, et al.,em 1984, em que o paciente, além da clinica tipica da Sindrome
de Peters, apresenta sintomas como fissura labiopalatina, dismorfia da face e das méos, baixa estatura,
anomalias dos pavilhdes auriculares e atraso mental (FERREIRA, 2020).

Pacientes com Sindrome de Peters podem apresentar maior associa¢do com outras patologias
oculares, como, por exemplo, glaucoma (ocorrem em 50% dos casos), catarata, microcérnea,
microftalmo, cdrnea plana, esclerocdérnea, coloboma iriano e ptose (MEYER, 2010).

Segundo os estudos realizados por Bhandari et al, em 2011, a Anomalia de Peters prevalece
entre 0 sexo masculino, atingindo 56% dos casos, sendo que, em 67,2% os sintomas manifestaram-se
bilateralmente, possuindo notavel associacdo com malformacdes sistémicas (71%).

Pacientes que apresentam opacidade corneana discreta, ndo associada a catarata, possuem
adequada evolucdo da visdo e um bom progndstico, com tratamento frequentemente reservadoa
iridectomia periférica. Ja aqueles com a Sindrome de Peters, com densificacdo extensa, associados a
alteracbes sistémicas e oculares possuem um progndstico mais sombrio, abrangendo medidas
terapéuticas mais amplas, como a ceratoplastia penetrante (MEYER, 2010).

O manejo da Sindrome de Peters tem como propoésito oportunizar um estimulo visual ideal a
estes pacientes, evitando o desencadeamento de complica¢bes (CALIXTO, 2023).

Dentre as complicacGes da Sindrome de Peters, podemos citar a ambliopia, unilateral ou
bilateral, devido a privacéo sensorial (consequente da opacificagdo central corneana, da catarata e do
glaucoma), o descolamento da retina e a perfuracdo espontanea da cornea (FERREIRA, 2020).

N&o hé cura para a sindrome, ou para a desgénese anterior do olho. A Unica maneira de evitar
agravos e recuperacdo visual é a ceatoplastia total (transplante de cdrnea). Esta deve ser considerada
para o envolvimento da cornea antes de 3-6 meses de idade; e também intervencgdocirdrgica nos casos
de glaucoma. O controle periédico com oftalmologista pediatrico torna-se imprescindivel, e 0 uso de
corticoides devem ser evitados nessas criancas pelo alto risco de desenvolvimento de glaucoma.

A Sindrome de Peters € um distarbio congénito raro, com etiologia incerta, que exige
diagndstico e tratamento precoces, possibilitando melhores perspectivas para o paciente e reduzindo
os riscos da deficiéncia visual. Dessa maneira, é primordial a investigacdo oftalmoldgica adequada e o
acompanhamento pediatrico eficiente, com o proposito de detectarprecocemente qualquer alteracéo

que auxilie no diagndstico.

A Sindrome de Peters Plus é uma doenca génetica autossdmica recessiva com importante
acometimento consanguineo. Consiste na Anomalia de Peters associada a baixa estatura, braquidactilia

e alteragdo cognitivas de variados graus, bem como uma causa de morte fetal emcasos graves. Pode
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apresentar, ainda, acometimento cardiovascular e geniturinario. Quando néoletal, é responsavel por
importante comorbidade e prejuizo da qualidade de vida. (ALMEIDA et al, 1991; CANDA et al, 2018)

O diagnostico é incerto e baseia-se principalmente na ectoscopia e exame fisico do paciente. A
historia familiar também pode ser importante. Exames complementares podem tém relevanciapara a
investigacdo de comprometimentos adjacentes, como o ecocardiograma para defeitos constitucionais
do coracéo e vasos da base e ultrassonografia dos rins e vias urinarias para deformidades, por exemplo.
A alteracdo na andlise sequencial do gene B3GLCT pode estar presente, evidenciando mutacao
homozigdtica nos filhos e heterozigética dos pais. Elucida-se,dessa forma, a heranca autossémica
recessiva da patologia. (DEMIR et al, 2020; HESS et al, 2008)

A deteccdo por exame de imagens é possivel ainda no periodo intrauterino e viabilizam a
intervencdo precoce da patologia, atenuando as repercussdes decorrentes da sindrome e auxiliando na
manutencdo de uma melhor qualidade de vida. O ultrassom morfoldgico, realizado no periodo pre-
natal, é Gtil para a constatacdo de alguns achados que indicam a presenca da sindrome, como a agenesia
do Corpo Caloso, microcefalia, membros curtos e rinspolicisticos. Caso persista a duvida, a ressonancia
magnética pode trazer ainda mais detalhes: hipotelorismo e catarata bilateral. (DEMIR et al, 2020;
CANDA et al, 2018).

As possibilidades de intervencdo para a condicdo sdo limitadas e consistem apenas em tratar as
manifestagdes clinicas do quadro. Os transplantes bilaterais de cornea podem ser consideradose a
fisioterapia motora também pode ser indicada, apresentando melhores resultados em quadros mais
brandos. (DEMIR et al, 2020).
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