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RESUMO

A sindrome de Wyburn-Mason ou Bonnet-Dechaume-Blanc representa uma doenga neurocutanea congénita
rara, ndo hereditaria, do grupo das facomatoses, caracterizada por anormalidades vasculares ipsilaterais
comprometendo a face, as vias da visdo e o encéfalo, ndo sendo obrigatdria a existéncia concomitante
dos trés locais para a confirmagéo diagndstica. Acredita-se que tal disturbio seja atribuido a um defeito de
desenvolvimento do mesoderma primitivo vascular. Em 1937 e 1943, foram relatados na literatura os primeiros
casos de pacientes com malformacgées vasculares unilaterais afetando o olho, o cérebro e a face, com
tamanha riqueza de detalhes, que tal quadro sindrémico passou a receber o nome dos autores responsaveis
pelas publicagées. A denominagdo de malformagdes vasculares retinocefalicas unilaterais (MVR) foi utilizada
primeiramente em 1974. A sindrome de Wyburn-Mason tipicamente se apresenta apds a terceira década
de vida e se manifesta de varias formas. As manifestagcbes oculares sdo as mais comuns, enquanto as
manifestagcbes cutaneas faciais podem néao ser encontradas. No presente trabalho, apresentamos um caso
raro da sindrome de malformagéo vascular retinocefdlica unilateral em paciente adulta-jovem, do sexo
feminino, submetida a ressecgées cirurgicas de lesées retiniana e encefalica supratentoriais, ipsilaterais,
em tempos diferentes, com outra lesdo infratentorial, assintomatica, submetida a tratamento conservador
até o momento. O anatomopatoldgico das les6es confirmou tratar-se de hemangioma cavernoso.
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ABSTRACT

Unilateral retinocephalic vascular malformation syndrome (Wyburn-Mason or Bonnet-
Dechaume-Blanc) — Case report and literature review

Wyburn-Mason syndrome or Bonnet-Blanc-Dechaume syndrome represents a rare congenital
neurocutaneous disease, nonhereditary group of phakomatoses characterized by vascular abnormalities
affecting the ipsilateral face, the vision’s pathways and brain, was not mandatory the coexistence of three
locations to confirm the diagnosis. It is believed that the disorder is attributed to a defect in development of
primitive vascular mesoderm. In 1937 and 1943, cases reported of patients with unilateral vascular disease
affecting the eye, brain and face, with such wealth of detail, such as syndrome started to receive the name
of those authors in the literature. The name of unilateral retinocephalic vascular malformation syndrome
(MVR) was primarily used by in 1974. The Wyburn-Mason syndrome typically presents after the third decade
of life and manifests itself in many ways. Ocular manifestations are the most common, while the facial skin
manifestations cannot be found. In this paper, we present a rare case of unilateral retinocephalic vascular
malformation syndrome in an adult woman, who underwent surgical resection of brain injuries and retinal
Supratentorial ipsilateral lesion at different times, with another infratentorial lesion, asymptomatic and
underwent conservative treatment for a while. The pathology of the lesions confirmed cavernous hemangioma.
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Introducao

A sindrome de Wyburn-Mason, também conhecida
como sindrome de Bonnet-Dechaume-Blanc, é uma
condi¢do extremamente rara. Ela é descrita pela pre-
senca de malformacgdes vasculares na retina ou 6rbita,
no encéfalo, na face ou em oronasofaringe.' No encéfalo,
as malformagdes apresentam a particularidade de serem
ipsilaterais. De acordo com a literatura, o acometimento
de todas as regides acima descritas ndo é exigido para o
diagndstico.** Em 1937, Bonnet et al.* descreveram um
paciente apresentando malformacdes vasculares envol-
vendo o cérebro e a retina. Em 1943, Wyburn-Mason®
estudou essa associagdo em 27 pacientes com malforma-
¢Oes retinianas, encontrando que 81% (22/27) também
apresentavam malformacdes no encéfalo. Apresentamos
o caso de uma paciente portadora da sindrome de Wy-
burn-Mason e ao final realizamos a revisdo da literatura.

Relato do caso

Paciente de 39 anos, sexo feminino, com diagnéstico
de hemangioma em orbita direita desde os 6 meses de
vida, submetida a inameras cirurgias, sendo a ultima
aos 17 anos de idade, quando se realizou a enucleagao
do olho direito. Também aos 17 anos de idade, detectou-
-se malformacio vascular intracraniana, no hemisfério
cerebral direito, em regido témporo-parieto-occipital
direita, durante investigacdo de quadro convulsivo
(Figuras 1 a 3). Tal lesao foi conduzida de forma con-
servadora, com seguimento ambulatorial, diante do
controle satisfatorio das crises convulsivas por meio do
uso de anticonvulsivantes.

Recentemente, em sua tltima consulta ambulatorial,
apresentou-se com quadro de hemiparesia progressiva,
do tipo incompleta e desproporcionada, com predominio
braquial, no lado esquerdo do corpo, com for¢a muscular
grau 3, ha sete meses. Além disso, apresentava, no exa-
me fisico, hipermetria bilateral na prova index-nariz e
marcha com base alargada. Diante dessas manifestagoes
clinicas, foi submetida a exames de ressonéncia magnéti-
ca, que demonstraram: lesdo expansiva heterogénea com
areas hipointensas e hiperintensas em T2, comprometen-
do aregido témporo-parieto-occipital direita, circundada
por edema vasogénico, apresentando impregnagio pelo
agente de contraste, ectasia do sistema ventricular supra-
tentorial (Figuras 3 a 6). Notou-se também a presenga
de lesdo comprometendo o vermis cerebelar, princi-
palmente no seu ter¢o médio, de aspecto heterogéneo,
medindo aproximadamente 1,8 cm de didmetro, e outra
lesdo comprometendo a fossa pterigopalatina, com areas
de alteragdo de sinal em T2 e impregnacéo pelo agente
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de contraste. Foi submetida também a arteriografia, que
evidenciou desvio de estruturas vasculares peritumorais,
sem evidéncia de blush tumoral.

Figura 1 - Ressondncia nuclear magnética, corte axial,
imagem ponderada em T1 com contraste, mostrando formagio
expansiva heterogénea espontaneamente hiperintensa, inferindo
componente hemorrdgico periventricular parietal direita.

Figura 2 - Ressondncia nuclear magnética, corte axial,
imagem ponderada em T1 com contraste, mostrando formagdo
expansiva heterogénea espontaneamente hiperintensa, inferindo
componente hemorrdgico periventricular parietal direita.
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Diante disso, foi submetida a craniotomia parietal a
direita, com ressec¢do microcirtrgica total de lesdo en-
capsulada, com contetido heterogéneo, sélido-cistico, de
coloragao enegrecida, com contetdo cistico amarelado,
localizada em regiao témporo-parieto-occipital profun-

Figura 3 - Ressondncia nuclear magnética, corte sagital, imagem
ponderada em T1 com contraste, mostrando lesdo expansiva
heterogénea, hiperintensa, em regido periventricular direita e

malfomacgoées vasculares em o6rbita.

Figura 4 - Ressondncia nuclear magnética, corte axial, imagem
ponderada em FLAIR, mostrando lesiio com baixo sinal
circundada por edema/gliose.
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da a direita (Figuras 7 e 8). Nao houve intercorréncia
no transoperatorio. A paciente acordou sem déficit
neuroldgico adicional, permanecendo em observagao
na unidade de terapia intensiva por 24 horas, quando
recebeu alta para a enfermaria. Evoluiu com melhora
significativa do déficit motor a esquerda e melhora do
quadro cerebelar. Recebeu alta hospitalar no quarto dia
de pés-operatorio. O estudo anatomopatoldgico dalesdo
mostrou tratar-se de hemangioma cavernoso. Diante da
melhora satisfatdria do quadro cerebelar, optou-se por
observagdo clinica da lesdo infratentorial.

/

Figura 5 - Ressondncia nuclear magnética, corte axial, imagem
ponderada em T1 com contraste, mostrando auséncia de realce
significativo pelo contraste.

Figura 6 - Ressondncia nuclear magnética, corte sagital, imagem
ponderada em T1 com contraste, mostrando auséncia de realce
significativo pelo contraste.
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Figura 7 - Ressondncia nuclear magnética, corte axial, imagem
ponderada em T1 com contraste, mostrando status pds-
operatorio, com ressecgdo completa da lesdo.

Figura 8 - Ressondncia nuclear magnética, corte coronal, imagem
ponderada em T1 com contraste, mostrando status pés-operatério
com ressecgdo completa da lesdo.

Discussao

A sindrome de Wyburn-Mason ¢ considerada um
defeito congénito decorrente de um erro no desen-
volvimento do mesoderma vascular primitivo entre a
vesicula dptica e a parte anterior do tubo neural, por
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volta da sétima semana de gestagdo.’ Distrbios no
desenvolvimento dessa area resultam em malforma-
¢des vasculares no sistema nervoso, principalmente na
retina e no mesencéfalo, com distribuigdo geralmente
ipsilateral das lesdes.” Lesoes bilaterais podem ocorrer,
porém sdo bem incomuns.® A paciente do nosso traba-
lho apresenta lesdes acometendo a érbita e o hemisfério
cerebral, todos do lado direito.

As malformacgoes vasculares da sindrome de
Wyburn-Mason sdo consideradas hamartomas com
minimo potencial neoplasico,” podendo sofrer altera-
¢des hemodinidmicas com o tempo.® Hamartomas sdo
tumores benignos que surgem a partir de um defeito
no desenvolvimento embriondrio de um érgao. No caso
dos vasos sanguineos, dardo origem aos hemangiomas.
Isso ocorre devido a persisténcia de tecidos vasculares
primitivos entre artérias, veias e capilares.” Alteragdes
hemodinimicas ainda desconhecidas podem resultar no
surgimento de lesdes de alto fluxo, sendo as malforma-
¢Oes arteriovenosas as mais comuns.® Ja entre as lesdes
de baixo fluxo, merecem destaque os hemangiomas.
Apresentamos um caso em que as lesdes em Orbita
direita e no hemisfério cerebral direito representavam
hemangiomas, com arteriografia ndo demonstrando
alteragdes de fluxo no interior das lesdes.

A idade média dos pacientes no momento do diag-
nostico é de 23 anos para homens e 16 anos para as
mulheres. Pacientes com sindrome de Wyburn-Mason
diferem grandemente em suas manifestagdes clinicas
iniciais.'” A maioria dos pacientes desenvolve algum
grau de comprometimento visual, como sintoma inicial,
sendo mais comumente encontrados: alteracdes de cam-
po visual, exoftalmia e alteragdes pupilares.® As lesdes
retinianas sdo geralmente estaveis, raramente exigindo
tratamento.! Por serem as manifesta¢cdes oculares as
mais comuns, diante de malformagdes vasculares reti-
nianas ou nas drbitas, torna-se necessaria a investigacéo
de malformacdes intracranianas.”

Os exames complementares de escolha para a inves-
tigacdo e o diagndstico sdo a arteriografia, a ressonincia
magnética e a angiorressonancia. O desenvolvimento
dos sintomas geralmente é lento e progressivo, variando
conforme o tamanho e a localiza¢io da malformacio
vascular. Ocasionalmente, lesGes cutaneas podem ocor-
rer.* Na maioria das vezes, essas lesdes apresentam-se
como nevos ou angiomas que afetam a face na area
sensorial do nervo trigémeo.

O tratamento da sindrome de Wyburn-Mason é
controverso, e a maioria dos pacientes é conduzida
de forma conservadora, com seguimento clinico do
tamanho das lesdes. Intervengéo cirtrgica para lesdes
intracranianas é exigida em caso de lesdes com efeito
de massa significativo, gerando sintomas, além de
eventos hemorragicos no caso de lesdes potencialmente
sangrantes.>'> A abordagem cirurgica de lesdes profun-
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das é tecnicamente desafiadora e pode implicar risco
aumentado de sequelas pds-operatdrias.” Modalidades
ndo cirdrgicas para tratamento incluem emboliza¢ao,
radioterapia ou observagdo continuada, para casos
especificos.!>!*

Conclusao

A sindrome de Wyburn-Mason, também conhe-
cida como sindrome de Bonnet-Dechaume-Blanc, é
uma condi¢do rara caracterizada por malformagdes
vasculares acometendo a retina e o sistema nervoso
central. Corresponde a uma malformagido congénita,
nao hereditaria, sem predile¢do por sexo ou raga.
O diagnostico geralmente se segue a detecgdo de uma
malformagio vascular na retina. Os diagndsticos sdo ge-
ralmente feitos na infancia ou no inicio da adolescéncia,
apos alteragdes visuais que levam o paciente a procurar
o oftalmologista. Sintomas neuroldgicos associados sio
extremamente variados, dependendo do tamanho e da
localizagdo das lesdes. Cefaleia, convulsdes, alteragdes
visuais e paralisia dos nervos cranianos podem ocorrer.
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