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Ptose palpebral na sindrome de Kearns-Sayre

Eyelid ptosis in Kearns-Sayre syndrome: a case report
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RESUMO

Descritores:
Blefaroptose; Sindrome de O objetivo foi relatar um caso de ptose palpebral severa associada a sindrome de Kearns-Sayre, com
Kearns-Sayre; Miopatias seguimento de 12 anos apés cirurgia corretiva. A paciente tinha diagndstico clinico de sindrome de
mitocondriais Kearns-Sayre, apresentando ptose palpebral progressiva desde a infancia, tendo sido submetida
a suspensao frontal bilateral com fio de silicone. O acompanhamento clinico incluiu avaliagdo da
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simetria palpebral, motilidade ocular e acuidade visual. Apds 12 anos de seguimento, observaram-se
manutencdo da simetria palpebral e resultados funcionais satisfatérios, mesmo diante da progressao
esperada da miopatia mitocondrial. A suspensdo frontal com fio de silicone demonstrou ser uma
alternativa eficaz e duradoura no manejo da ptose grave em pacientes com sindrome de Kearns-Sayre.

Blepharoptosis; Kearns-Sayre
syndrome; Mitochondrial
myopathies

Py ABSTRACT

The objective was to report a case of severe eyelid ptosis associated with Kearns-Sayre Syndrome (KSS),

ngjze(i)tzcz with 12 years of postoperative follow-up. A patient diagnosed with KSS presented with progressive
eyelid ptosis since childhood and underwent bilateral frontalis suspension using silicone rods. Clinical
Autor correspondente: follow-up included evaluation of eyelid symmetry, ocular motility, and visual acuity. After 12 years of
. Cristiana de Moraes Ramalho follow-up, stable eyelid symmetry and satisfactory functional outcomes were observed, despite the
E-mail: cristianaramalho@hotmail.com . R . . . . . i,
expected progression of the underlying mitochondrial myopathy. Frontalis suspension with silicone
Instituico de realizagdo do trabalho: rods proved to be an effective and long-lasting surgical option for severe ptosis in KSS patients.
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INTRODUCAO

A sindrome de Kearns-Sayre (KSS) foi descrita inicialmen-
te em 1958, mas apenas em 1965 foi reconhecida como
uma entidade clinica distinta.® Trata-se de uma doenca
mitocondrial rara cuja fisiopatologia envolve dele¢des
no DNA mitocondrial, geralmente com inicio antes dos
20 anos de idade. Suas manifestac¢Ges classicas incluem
oftalmoplegia externa progressiva, retinopatia pigmen-
tar, alteragdes neuromusculares e bloqueios de conducao
cardfaca.?

A mitocondria possui seu proprio DNA (mtDNA), e o
defeito mais comum associado a sindrome é uma grande
delecdo, variando entre 1,3 e 8 kilobases. Embora diversas
anomalias na cadeia respiratéria mitocondrial tenham
sido descritas, muitas sdo consideradas formas incomple-
tas ou variantes clinicas da KSS.® A perda de segmentos
do mtDNA compromete a fun¢do mitocondrial, levando
as manifestacoes multissistémicas da sindrome.

A investigacdo da KSS é de grande importancia de-
vido ao risco de complica¢des graves, como bloqueios
cardiacos subitos, disturbios cognitivos, perda auditiva e
desequilibrio motor, exigindo acompanhamento multi-
disciplinar.¥

Este trabalho tem como objetivo relatar um caso de
ptose palpebral severa associada a sindrome de Kearns-
Sayre, com 12 anos de seguimento apds corregao cirurgica.

O estudo foi aprovado por um Comité de Etica em
Pesquisa (CAAE: 56677422.2.0000.5103).

RELATO DO CASO
Paciente do sexo feminino, atualmente com 36 anos, ini-
ciou quadro de ptose palpebral progressiva aos 12 anos de
idade, associada a diminuicdo da for¢a do musculo fron-
tal e episddios ocasionais de diplopia. Aos 18 anos, referiu
piora da diplopia, que se tornou continua, interferindo na
deambulacao.

Ao exame oftalmolégico inicial, apresentava acuida-
de visual corrigida de 20/25 em ambos os olhos (OD -1,75
esférico, -0,25 cilindrico a 75°; OE: -2,00 esférico, -1,50 ci-
lindrico a 180°). Observavam-se ptose palpebral com fen-
da palpebral de 4 mm em ambos os olhos (AO), funcao do
musculo levantador de 4 mm em AO, oclusdo do eixo vi-
sual na posicdo primaria do olhar e motilidade ocular glo-
balmente reduzida (Figura 1). A fundoscopia revelava alte-
racOes pigmentares retinianas com pontos hipocrémicos e
areas acinzentadas compativeis com retinose pigmentar.

A bidépsia muscular foi realizada em outro servigo e
apresentou acimulos mitocondriais tipico de miopatias
mitocondriais, que suportou o diagndéstico sindrémico.

Ela foi submetida a corregdo cirtrgica da ptose palpe-
bral por suspensao frontal com fio de silicone em ambos
os olhos, evoluindo com fenda palpebral de 7 mm AO.
Apds 8 meses, apresentou piora subita da ptose no olho
esquerdo (OE) (Figura 2). A reabordagem cirtrgica reve-
lourotura do fio de silicone, sendo realizada nova suspen-
sdo frontal com reposicdo do implante, com bom resulta-
do estético e funcional, mantendo a fenda palpebral de 7
mm em AO (Figura 3). Optou-se pelo uso da técnica com
fio de silicone, devido ao carater progressivo da sindrome,
permitindo abordagens futuras para ajuste de abertura,
como também reversdo total da cirurgia, quando a for-
¢a de fechamento ocular nédo for suficiente para oclusdo
total.

Atualmente, a paciente apresenta ptose palpebral
com fenda de 6 mm em AOQ, progressao da oftalmoplegia
e leve reducao da acuidade visual corrigida (20/40 em OD
e OE), além de discreta diminuicao da forca do musculo
frontal. O exame de retinografia evidenciou pontos hi-
pocromicos, areas acinzentadas e intensa rarefagao pig-
mentaria, com visualizagdo dos grandes vasos da coroide,
compativel com disturbio pigmentar difuso da retina.

DISCUSSAO

A KSS é uma doenca rara, com prevaléncia ainda desco-
nhecida na literatura internacional, e poucos casos rela-
tados no Brasil. Estima-se que variagdes patolégicas no
DNA mitocondrial (mtDNA) ocorram em aproximada-
mente 1 a cada 8.000 individuos, nem sempre manifes-
tando-se clinicamente.

As muta¢des do mtDNA sdo, em sua maioria, her-
dadas pela linhagem materna, embora mutacdes espon-
tdneas também possam ocorrer. A manifestacdo clinica
depende da proporcdo de mtDNA mutante, fené6meno
conhecido como heteroplasmia.®

A adenosina trifosfato (ATP), principal fonte de ener-
gia celular, é produzida via fosforilacdo oxidativa na
membrana interna da mitocéndria. A deficiéncia nessa
producao leva a dependéncia do metabolismo anaerébio,
que resulta no acimulo de lactato e N-acetilaspartato,
metabdlitos comuns nas patologias mitocondriais.®

Doencas mitocondriais afetam preferencialmente
tecidos com alta demanda energética, como musculos,
sistema nervoso, retina e células cocleares, explicando os
sintomas oftalmolégicos e neuromusculares observados.

Os critérios diagndsticos classicos da KSS incluem a
triade de oftalmoplegia progressiva, retinopatia pigmen-
tosa e bloqueio cardiaco. Além disso, podem estar pre-
sentes ataxia, fraqueza muscular, fadiga, disfuncao renal,
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Figura 1. Pré-operatério.

Figura 3. Pds-operatdrio.

Figura 2. Falha na cirurgia.

demeéncia e baixa estatura, sendo comum a associacao
com diabetes mellitus.

A bidpsia muscular com coloracao revela alteracées
caracteristicas nas fibras musculares, conhecidas como
ragged-red fibers (fibras vermelhas rasgadas).”’ No caso
descrito, a bidpsia mostrou acimulos mitocondriais e
fibras COX-negativas, porém sem identificacao dessas fi-
bras tipicas.

As manifestacdes clinicas do caso inclufram oftalmo-
plegia, ptose palpebral, distirbio pigmentar retiniano e
fraqueza muscular. A cirurgia de suspensdo frontal com
fio de silicone proporcionou boa resposta funcional e es-
tética da ptose, mantendo a simetria da fenda palpebral
por 12 anos (Figura 4), apesar da leve piora da forca do

Figura 4. 12 anos apds a cirurgia.

musculo frontal e reducdo da abertura palpebral. A acui-
dade visual também sofreu discreta piora, e a retinografia
evidenciou progressao das alteragdes pigmentares.

No diagnostico diferencial, consideram-se miopatias
como oftalmoplegia externa progressiva crénica, distro-
fiamiotonica e miastenia gravis. Contudo, a associagao da
historia clinica com os achados da bidpsia suporta a hipo-
tese de miopatia mitocondrial no presente caso.

Cerca de 57% dos pacientes com KSS apresentam dis-
funcdo cardiaca, principalmente bloqueios de conducao,
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que podem levar a morte stbita.® Durante os 12 anos de
acompanhamento, o paciente ndo apresentou alteragoes
cardioldgicas.

O conhecimento aprofundado da sindrome é essen-
cial para acompanhamento multidisciplinar, investiga-
¢do adequada e manejo correto das complicacoes sistémi-
cas, visando ao melhor prognéstico e a qualidade de vida.

CONTRIBUI(}AO DOS AUTORES

Ramalho CM contribuiu na concepcao e delineamento
do estudo, conducdo clinica do caso, analise e interpreta-
¢do dos dados, redacdo e revisdo critica do contetido do
manuscrito. Morais TR, Larivoir NB e Pellegrin GRM con-
tribuiram na coleta de dados clinicos, redacao do manus-
crito e revisdo critica do contetido. Todos os autores apro-
varam a versao final do manuscrito e sdo responsaveis por

todos os seus aspectos, incluindo a garantia de sua preci-
sdo e integridade.

REFERENCIAS

1. Kearns TP, Sayre GP. Retinitis pigmentosa, external ophthalmoplegia, and
complete heart block: unusual syndrome with histologic study in one of
two cases. AMA Arch Ophthalmol. 1958;60(2):280-9.

2. Zago Filho LA, Shiokawa N. Sindrome de Kearns-Sayre: relato de dois
casos. Arq Bras Oftalmol. 2009;72(1):95-8.

3. Zeviani M, Moraes CT, DiMauro S, Nakase H, Bonilla E, Schon EA, et al.
Deletions of mitochondrial DNA in Kearns-Sayre syndrome. Neurology.
1988;38(6):1339-45.

4. Chinnery PF, DiMauro S, Shanske S, Schon EA, Zeviani M, Mariotti C, et
al. Risk of developing a mitochondrial DNA deletion disorder. Lancet.
2004;364(9434):592-6.

5. Moraes CT, DiMauro S, Zeviani M, Lombes A, Shanske S, Miranda AF, et
al. Mitochondrial DNA deletions in progressive external ophthalmoplegia
and Kearns-Sayre syndrome. N Engl J Med. 1989;320(20):1293-9.

6. Khambatta S, Nguyen DL, Beckman TJ, Wittich CM. Kearns-Sayre syndrome:
a case series of 35 adults and children. Int J Gen Med. 2014,;7:325-32.

Rev Bras Oftalmol. 2026;85:e0073.



