
CASO No.  26

Patrocínio 
educacional:



Caso gentilmente cedido pelo Dr. 
Pablo Picasso de Araújo Coimbra 

Subespecialidade:

NEURO



História Clínica

Menino de 03 anos.

Demanda principal: Escoliose.

Mãe refere que desde o nascimento, notou uma escoliose e houve um 
atraso inicial nos marcos de desenvolvimento.

Fez exames laboratoriais com o diagnóstico de uma provável infecção 
congênita por citomegalovírus. 

Exame físico: assimetria facial, estrabismo convergente, paralisia do olhar 
conjugado horizontal, escoliose torácica sinistro-convexa parcialmente 
redutível, báscula de bacia.



Radiografia inicial e evolução

Radiografias em AP seriadas demonstrando progressão acentuada de escoliose torácica sinistroconvexa (recusa familiar em realizar 
cirurgia)



Ressonância de encéfalo

Sagital T1- afilamento do dorso da ponte e bulbo.

Displasia do mesencéfalo

Imagem ampliada



Ressonância de encéfalo

Axial T2 – fenda dorsal no tronco e displasia do mesencéfalo



Ressonância de encéfalo

Axial T2 – displasia do bulbo com aspecto em ‘borboleta’



Resumo dos achados

• Escoliose progressiva, estrabismo convergente com paralisia 
do olhar conjugado horizontal.

• Cognitivo preservado.

• Displasia do tronco cerebral com fenda posterior da ponte, e 
fenda anterior e posterior no bulbo (padrão em ‘borboleta’).

• Ausência de alterações supratentoriais.



Qual o seu diagnóstico?

a) Síndrome de Duane

b) Fibrose congênita da musculatura extraocular do tipo 1

c) Sequência de Möebius

d) Paralisia do olhar conjugado horizontal com escoliose progressiva 

(HGPPS - gene ROBO3)

e) Exposição fetal à isotretinoína
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Comentários / discussão sobre a resposta

Desnervação congênita da cabeça pode ter causas ambientais (medicamentos, infecções, vascular) ou 
hereditárias.

A condição mais comum entre as desnervações congênitas da musculatura ocular é a síndrome de 
Duane que decorre da hipoplasia do núcleo do abducente com inervação aberrante do reto lateral 
ipsilateral pelo ramo do oculomotor, a maioria é unilateral e esporádica.

A fibrose congênita da musculatura extraocular é subdividida pelas características clínicas. O subtipo 3 
(CFEOM3) é relacionado a mutações no gene da tubulina TUBB3, apresentando alterações associadas 
como malformação do córtex cerebral e núcleos da base, tronco cerebral pode ser hipoplásico ou 
normal.

A sequência de Möebius é caracterizada por paralisia facial unilateral ou bilateral, incapacidade de 
abdução ocular e esotropia. Em exames de imagem, os colículos dos faciais estão ausentes (decorre da 
ausência dos núcleos do VI par) e calcificações focais na região desses núcleos. Causas podem ser 
hereditárias ou ambientais.

O gene ROBO3, assim como os genes da tubulina, está relacionado ao direcionamento dos axônios. A 
doença congênita relacionada a esse gene tem herança autossômica recessiva, com a principal queixa 
clínica de escoliose progressiva na infância. A associação com as alterações do tronco cerebral como 
fenda pontina posterior e fendas bulbares são características. A mutação bialélica do DCC (outro gene 
relacionado à orientação do trajeto dos axônios) pode conferir malformação semelhante da fossa 
posterior, escoliose e paralisia do olhar conjutado horizontal, e ainda se associa a malformações 
supratentoriais e déficit cognitivo.
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