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Resumo

Neste relato, descrevemos um caso de Distrofia corneana de Schnyder que apresentou o desfecho de seu diagndstico baseado em
achados caracteristicos na microscopia confocal, ferramenta que se aponta em destaque no universo oftalmoldgico.
Descritores: Distrofias hereditarias da cornea/diagndstico; Microscopia confocal; Estroma corneano.

ABSTRACT

Schnyder’s corneal dystrophy (SCD) is a rare corneal condition characterized by cholesterol and phospholipids deposition in the stroma
and Bowman’s layer. We present a case report of a patient who had a progressive corneal stromal haze in both eyes since he was 15 years
old. Etiological diagnosis of SCD was well established by In Vivo Confocal Microscopy (IVCM).
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INTRODUCAO

distrofia corneana de Schnyder (DSC) é uma doenca

autossdmica domi-nante rara que se caracteriza pelo

surgimento de opacidade corneana em formato de disco, a
qual se inicia na primeira década de vida e tem pro-gressao paulatina
de sua intensidade. Histopatologicamente, encontram-se depdsitos
lipidicos no estroma anterior, principalmente em regido cen-tral.()
Os cristais corneanos estio presentes em 50% dos pacientes, assim
o Comité Internacional de Classificagdo das Distrofias Corneanas
modificou o nome original de distrofia corneana cristaliniana de
Schnyder para distrofia corneana de Schnyder em 2008.%%

Assim como para outras distrofias corneanas, sdo
necessdrios exames complementares para o diagndstico desta
desordem e, dentre estes, destacamos a microscopia confocal,
método que vem sendo utilizado mais frequentemente no universo
oftalmoldgico, permite imagens das estruturas corneanas em alta
resolu¢do™® e que nos forneceu dados caracteristicos e suficientes
para a conclusdo do nosso caso.

ReLaTO DE CAso

Paciente masculino, 55 anos,comerciante, natural e procedente
de Sao Paulo,foi admitido em nosso servigo com queixa de opacificacdo
de am-bos olhos (AO) hd 20 anos com piora progressiva nos Gltimos
meses. Con-comitantemente, relatava constricao de campo periférico
sem queixa de baixa acuidade visual (AV) central, sendo que em
olho direito (OD) a sin-tomatologia era mais exacerbada. Historico
patoldgico pessoal: tratamen-to para hipercolesterolemia e presenga
de genu valgum, sem outras co-morbidades sist€micas ou desordens
oftalmoldgicas pregressas. Historico patolégico familiar: mae e irmao
com olhos “esbranquigados”.

Ao exame oftalmolégico, AV na melhor corre¢do em
OD: 20/100 (sob refracdo: -1,25DE -0,25DC a 1800) e em olho
esquerdo (OE): 20/20 (sob refracdo: -1,00DE -0,50DC a 1700); a
biomicroscopia, opacidades corneais esbranquicadas dispostas
de forma concéntrica poupando regido central e limbar, sendo
pior em OD (Figura 1) e a fundoscopia, pouca visualiza¢do, com
necessidade da documentacgao ultrassonografica da normalidade
das estruturas intra-oculares.

Paciente apresenta em OE excelente AV e de forma
interessante, a formagao de um buraco estenopeico (Figura 2) e,
portanto, a conduta para esse olho, até o momento, expectante.

Devido aos achados clinicos-oftalmolégicos, o diagndstico
inicial foi degeneracao lipidica, e como conduta terapéutica a
queixa do paciente em OD, foi realizado transplante penetrante,
e no pos-operatorio (Figura 3), paciente, sob refracio -0,25DE
-3,00DC a 300, apresentou AV: 20/40.

Devido a ddvida diagndstica, submetemos o paciente ao
exame de micros-copia confocal in vivo (IVCM)(Heidelberg
Retina Tomograph 3 with Ros-tock Cornea Module, Heidelberg
Engineering GmbH, Heidelberg, Ger-many), no qual obtivemos
imagens normais do olho transplantado (Figura 4) e alteracdes em
OE (Figura 5), tais como: redu¢éo da densidade do ple-xo nervoso
subepitelial, redugdo acentuada dos ceratdcitos no estroma e
acimulo de material “needle-shaped” em estroma anterior,
assinalando um segundo diagnéstico, mais acurado e confidvel:
Distrofia Corneana de Schnyder, o qual também se enquadrou
melhor no aspecto clinico-epidemioldgico deste relato.

DiscussAo

A distrofia corneana de Schnyder (DSC) é uma condigiao
bilateral rara de heranga autossdmica dominante com expressao

Figura 1: Biomicroscopia do olho direito apresenta opacidades
corneais esbranquicadas dispostas de forma concéntrica.

Figura 2: Biomicroscopia do olho esquerdo demonstra opacidades
corne-ais esbranquicadas dispostas de forma concéntrica poupando
regido cen-tral e com a formag¢@o de um buraco estenopeico.

Figura 3: Biomicroscopia do olho direito apds transplante
penetrante de cérnea evidencia botdo corneano transparente em
acompanhamento de 5 anos.

Figura 4: Exame de microscopia confocal de olho transplantado (OD)
de-monstra estroma corneana com estrutura e celularidade dentro
da nor-malidade.

Figura 5: Exame de microscopia confocal de olho esquerdo evidencia
alte-ragdes como redugdo da densidade do plexo nervoso subepitelial,
redugdo acentuada dos ceratdcitos no estroma e acimulo de material
“needle-shaped” em estroma anterior.
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variavel. Suas caracteristicas foram primordialmente descritas em
1924, pelos alemaes van Went e Wibaut,” os quais deram o primeiro
passo na descricdo de achados que no futuro se agrupariam em
uma distrofia corneana especifica. Tal patologia se configura pelo
surgimento de cristais subepiteliais finos policrométicos na regiao
central da cérnea, podendo atingir o estroma e assumir padrao
discéide na maioria dos acometidos.® Histologicamente, encontram-
se actimulos de colesterol e gordura neutra no epitélio, camada de
Bowman e estroma anterior da cérnea.!

As alteracdes corneanas ja podem ser vistas na primeira
década de vida, com progressdo lenta até os 20 e 30 anos de idade,
e aumento intensificado das opacidades posteriormente a quarta
década;V manifestacio andloga a de nosso paciente, pois este recorreu a
atendimento oftalmoldgico quando ja se encontrava na fase adulta tardia.

O principal achado sistémico € hipercolesterolemia, contudo,
ja foi exposto na literatura que ndo ha correlacdo entre os niveis
sanguineos de colesterol e a severidade da patologiaV e que sua
redugdo sistémica ndo impede a progressdo da doenga.'? Ademais,
tem-se a descrigdo de genu valgum como outro componente eventual
do quadro clinico da DCS,® sendo que ambas alteragdes estdo
presentes em nosso relato.

Frequentemente, a hipétese DCS necessita de exames
complementares para ser validada, devido as incontdveis
possibilidades de diagnoésticos diferenciais, incluindo distrofia
cristaliana de Bietti, doenga de Tangier, cistinose, tirosinemia tipo
2, ceratopatia cristaliana infecciosa, gota, mieloma multiplo, bem
como, apods uso de determinadas substancias usadas para tratamento
nas mais diversas condi¢des, sendo exemplificadas pela cloroquina,
clofazimina, clorpromazina e o ouro."®

Uma importante arma para disting@o de tais patologias sdo
andlise genética e perfil biomolecular. Neste contexto, a descricdo da
mutagdo no gene UBIADI € o responsdvel para o desenvolvimento
a Distrofia de Schnyder, tornando o diagndstico mais preciso.
Porém, muitas vezes 0 mapeamento genético permanece no ambito
de um mundo ideal, obrigando-nos a procurar outras ferramentas
diagnoésticas. Inventada em 1955, a microscopia confocal in
vivo, método que permite o diagnéstico de inimeras desordens
corneanas,>!9 incluindo o diagndstico da Distrofia de Schnyder.

A IVCM possibilita seccdo Optica ndo invasiva da cérnea e
outras estruturas em tempo real e a nivel celular. Imagens sdo obtidas
de diferentes profundidades e permite um aumento de 800 vezes das
estruturas corneanas.")

A trajetdria para a criagdo deste equipamento ndo foi banal.
Estreou-se o contato ao universo do microscpio em meados da década
de cinquenta, quando o pioneiro Marvin Minsky? desenvolveu o
primeiro microscdpio confocal, a fim de estudar redes neuronais in vivo.
Em 1986, Lemp et al."®inaugurou as pesquisas da cornea in vitro, e seu
estudo contribuiu para o desenvolvimento do TSCM (tandem scanning
confocal microscope) com a lente objetiva na horizontal, o que tornou
apropriado para o uso oftalmoldgico.Jd no inicio da década de noventa,
Cavanagh™ foi o desbravador dos estudos da cdérnea in vivo com
microscopia confocal. Para findar o roteiro, Masters e Thaer, em 1994
fizeram uma nova variacao da [IVCM, gerando o SSMC (scanning-slit
confocal microscope), sistema de base usado nos modelos atuais.*?*)

Este aparelho se mostrou como um avango sobre a microscopia
especular ao ser eficaz em avaliar todas as camadas da cornea,
inclusive em condicdes corneanas parcialmente opacas, por edema
ou cicatrizaco,® fato que o torna muito util na DSC, inclusive para
este relato, em vista do alto grau de opacidade presente, o qual
impossibilitaria uma avaliacdo acurada de todas as lamelas corneanas.

Em nosso caso, os achados do IVCM em olho esquerdo,
tais como: diminuicdo da densidade do plexo nervoso subepitelial
associada a reducgdo acentuada dos ceratdcitos no estroma e
actimulo de material “needle-shaped” em estroma anterior, sdo
caracteristicas correspondentes evidenciadas em publicacdes cientificas
correlacionadas ao diagndéstico de Distrofia de Schnyder.1516)
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Concrusio

Por fim, prescindimos da comprovagao histopatoldgica e
genética devido aos dados suficientes clinico-epidemioldgicos e
achados tipicos da DSC na microscopia confocal para o encerramento
do diagndstico, ressaltando a magnitude deste equipamento no
arsenal de exames de complementares da Oftalmologia.
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