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A Sindrome da Blefarofimose-ptose-epicanto invertido, também chamada de Blefarofimose, € uma rara desordem
genética, decorrente da mutacdo no gene FOXL2, com transmissdo autossémica dominante. Esta sindrome
craniofacial distingue-se pela presenca de malformacbes a nivel palpebral, presentes desde o nascimento.
Caracteriza-se por uma triade constituida de epicanto, telecanto e ptose, com apresentacdo bilateral e
frequentemente simétrica, além do carater hereditario. Duas variantes clinicas foram descritas: tipo |, associada a
alteracdes das palpebras e insuficiéncia ovarica, e tipo Il com dismorfismo palpebral isolado.

O objetivo desde trabalho é relatar um caso de um paciente adulto jovem, historia familiar de ptose importante,
com quadro clinico tipico e portanto diagnostico de sindrome de blefarofimose.

RELATO DE CASO

A.R.J, 35 anos, negro, sem comorbidades, procurou o Hospital de Olhos HCOE, Feira de Santana / BA,
para consulta oftalmolégica de rotina.

Negou qualquer tipo de queixa, mas relatou que alguns membros da sua familia tinham algum grau de
ptose (pai, irmaos e filho).

Ao exame oftalmoldgico: acuidade visual (AV) com melhor correcdo de 20/20 em olho direito (OD) e
20/20 em olho esquerdo (OE); ectoscopia e biomicroscopia de ambos os olhos (AO): epicanto inverso
promovendo entropio da margem nasal e triquiase, lagoftalmo, ptose, acimulo de filme lacrimal em
palpebra inferior, flacidez horizontal em palpebra inferior com esclero show, cérnea transparente e com
auséncia de lesGes, camara anterior formada; medidas e movimentos extraoculares (MOE): sinal de Bell
preservado, auséncia de sulco palpebral, distancia margem-reflexo 1 de -2mm, distancia margem-reflexo
2 de 6mm, ténus do musculo frontal aumentado, medida do musculo levantador da palpebra superior de
3mm; fundoscopia: nervo 6ptico com escavacao fisiolégica e macula integra em ambos os olhos.

O paciente foi encaminhado para avaliacdo com o servico de plastica ocular. A cirurgia indicada foi a
reconstrucdo parcial de palpebras em mais de um tempo cirdrgico. No primeiro sera a reconstrucao
parcial da palpebra inferior.

DISCUSSAO:

A sindrome de Blefarofimose apresenta-se por epicanto
inverso, estreitamento horizontal e vertical da fenda palpebral,
telecanto e ptose grave (devido a hipoplasia do musculo
levantador da pélpebra superior). Inconscientemente, o
paciente tenta compensar a ptose por meio de contracdo da
musculatura frontal e dos masculos corrugadores, ou
mudando o posicionamento da cabeca, através da elevagéo
do queixo. O estimulo constante dos musculos da face pode
causar cefaleia tensional e produzir sulco horizontal na fronte e
vertical. Existem outras alteracbes que podem estar
associadas, como estrabismo, ambliopia, supercilios
arqueados, deformidades de orelha, hipogonadismo e
infertilidade. O diagndstico é feito com base nos achados
clinicos, porém testes genéticos especificos corroboram a
suspeita.
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