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Resumo: A anoftalmia congénita € uma condi¢do oftalmologica rara que ocorre em cerca de 0,6/10000
nascimentos e pode ou ndo estar associada com outras condi¢fes anatomopatolégicas e de
neurodesenvolvimento. O termo anoftalmia corresponde a auséncia dos tecidos do bulbo ocular
durante a fase embriolégica. Cerca de 88% dos casos ocorrem bilateralmente e ateractes
extraoculares podem estar presentes em 50% das criancas acometidas. A presenca de
malformagdes associadas esta presente em 87,7% dos casos, sendo comum anomalias faciais,
osteomusculares e do sistema nervoso central. RN a termo, nascido de parto ces&rio €eetivo,
APGAR 8/9, peso de nascimento 3764g, perimetro cefdlico superior ao limite da normalidade,
ndo necessitou de reanimacdo neonatal. Ao exame fisico, observado auséncia de globos oculares,
palpebras cerradas e excesso de pele em regido nucal. Redizado USG transfontanela que
evidenciou presenca de cisto em terceiro ventriculo, ecocardiograma demonstrou presenca de
forame oval patente e persisténcia do canal arterial — medindo 2,2mm. A avaliag&o oftalmol 6gica,
foi descrita a conjuntivalizacdo total da cavidade orbitéria e suspeita de anoftalmia bilateral. TC
de cranio confirmou diagndstico, visto a auséncia dos globos oculares, nervos e quiasmas opticos,
com preservagdo da musculatura ocular. RN recebeu alta hospitalar em aleitamento materno
exclusivo, com orientacdo de seguimento ambulatorial com pediatra geral, genética médica e
equipe multidisciplinar para estimulagdo do neurodesenvolvimento. A anoftalmia congénita é
uma condicdo rara de causa multifatorial, que pode estar associada a outras malformagoes. A
maior parte dos casos de anoftalmia tem fator causal indeterminado, mas consanguinidades entre
0s pais, aém de fatores teratogénicos como uso de drogas, irradiacdo e infeccdo materna podem
atuar como fator etiol6gico determinante. Mutacdes génicas (RAX, PAX6, SOX2, OTX2, RARB
e ALDH1A3) foram descritas em associagcdo com anoftalmia, sendo a mutagdo no gene SOX2
isoladamente, responsavel por até 15% dos casos. Esta condicdo tem grande impacto na
qualidade de vida do recém-nascido acometido e de sua familia, sendo possivel o diagndstico no
pré-natal. No caso em estudo, ndo foram observadas outras malformagdes associadas e 0 exame
de caridtipo de bandamento G apresentou-se normal. A anoftalmia congénita apesar de rara gera
repercussdes duradouras para a crianga acometida e seu nucleo familiar e requer adaptacdes de
suas atividades diarias e meio social. O diagnéstico antenatal pode ser realizado através do USG
morfoldgico e é de grande valia para a preparacéo das expectativas da familia. Torna-se essencial
a investigacéo de outras malformacdes e 0 acompanhamento com equipe multidisciplinar para
estimulacdo do desenvolvimento fisico, neuroldgico e socia da crianga, assim como elencar a
rede de apoio familiar paramelhorar a qualidade de vida de toda a familia.
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