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Introducéo:

O Sindrome de Stickler (SS) é uma oftalmoartropatia causada por uma mutagdo genética autossémica dominante
ou por vezes esporadica no colagénio fibrilhar, afectando o tecido conjuntivo. Os autores pretendem apresentar um
caso de SS diagnosticado num doente adulto com manifesta¢es oculares, auditivas e esqueléticas.

Métodos:

Caso clinico de doente do sexo masculino, de 53 anos, com antecedentes de glaucoma congénito no olho direito
(OD), catarata congénita no olho esquerdo (OE) e episédios recorrentes de uveite anterior OE desde h4 4 anos. O
doente apresentava outras condi¢cdes congeénitas: hipoacusia direita, deformidades da coluna vertebral e anomalias
maxilo-faciais. Negava histdria familiar de patologia oftalmolégica ou osteoarticular relevante. Foram realizados
exame oftalmoldgico completo, retinografia, ecografia oftalmica e tomografia axial computorizada (TC) da coluna
vertebral.

Resultados:

A observacdo, o doente apresentava um macico facial aplanado, microglossia e fenda palatina e labio leporino
corrigidos cirurgicamente. A melhor acuidade visual corrigida era 20/25 no OE e inferior a 20/500 no OD. A
biomicroscopia do OE destacava-se a presenca de escasso tyndall na camara anterior, sinéquias periféricas
anteriores entre as 6 e as 11 horas e catarata nuclear e polar. O OD apresentava buftalmia e leucoma central denso
e vascularizado. A fundoscopia do OE revelou cicatrizes de retinopexia laser em redor de rasgadura retiniana
periférica. A ecografia oftdlmica do OE ndo demonstrou alteragfes. A TC da coluna vertebral evidenciou escolioses
cervical, dorsal e lombar, com anomalias do desenvolvimento de varias vértebras, incluindo fusdo completa de C2 a
C3 e presenca de hemivértebras ao nivel de D2, D5 e D10. Em avaliacbes posteriores, o doente apresentou
reativacao ocasional de uveite anterior, que cedia a terapéutica com corticoesteroides topicos.

Conclusdes:

A presenca de manifestacdes oftalmoldgicas, esqueléticas e auditivas particulares permitiu o diagnéstico de SS num
doente adulto. A combinacdo de microglossia, fenda palatina e labio leporino (Sequéncia de Pierre-Robin) esta
frequentemente associada a SS. A evidéncia de macico facial aplanado e patologia da coluna vertebral, assim como
a hipoacusia também sédo consistentes com este diagndstico. No caso descrito, as manifestagdes oftalmolégicas de
SS incluiam glaucoma congénito, catarata congénita, uveite anterior cronica e rasgadura da retina periférica. A
inexisténcia de histéria familiar de SS poderd ser explicada pela presenca de uma mutagdo de novo ou pela
expressdo variavel de tracos autossomicos dominantes. O doente aguarda neste momento os resultados da
avaliacdo desencadeada em consulta de Genética.



