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Introducao / Descricao do Caso

A cavernomatose cerebral é uma forma rara de malformacao vascular do SNC. A forma familiar tem transmissao
autossdmica dominante e prevaléncia estimada de 1:5000 a 1:10000. As variantes genéticas patoldgicas associadas sdo
CCM1 (KRITT), CCM2 e CCM3 (PDCD10). Ao contréario da forma esporadica, a cavernomatose familiar apresenta multiplas
lesdes na RMN-CE. Cerca de 60% dos doentes apresentam sintomas, que variam consoante a localizagdo das lesdes,
incluindo: convulsdes, cefaleias, défices neuroldgicos focais ou hemorragia cerebral.

Descreve-se o caso de uma crianca do sexo feminino, 10 anos, obesa, sem antecedentes familiares relevantes, que
recorreu ao SUP por dor ocular a direita com dois dias de evolucdo, que agravava com os movimentos oculares,
diminuicdo da acuidade visual e discromatopsia. A avaliacdo por oftalmologia mostrou diminuicdo da acuidade visual no
OD, mas sem alteracdes oculares. Realizou RMN-CE que revelou multiplas pequenas lesdes (>30), com hipossinal em T2%,
sugestivas de cavernomas, dispersas por varias regides, incluindo a regido occipital interna esquerda. Realizou ainda
potenciais evocados visuais com sinais de compromisso da via 6tica. Apresentou resolucdo completa das queixas, sem
novos eventos posteriormente. Realizou teste genético que mostrou heterozigotia PDCD10, confirmando o diagndstico
de malformacdo cavernomatosa cerebral hereditaria tipo 3.

Comentarios / Conclusées

A cavernomatose cerebral é uma causa rara de manifestacdes oculares de causa central. Apesar da auséncia de historia
familiar, a presenca de multiplas lesdes na RM-CE faz suspeitar da forma familiar, confirmada através do estudo genético.
O tipo 3 corresponde a 10-15% dos casos familiares e esta associado a aparecimento de sintomatologia em idade
pediatrica.
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