REeLATO DE CASO DOI 10.5935/0034-7280.20170066

Achados oftalmologicos na doenga de
Gaucher tipo III: caso clinico.

Ophthalmologic findings in Gaucher’s disease type I11: case report

Alexis Galeno Matos', Viviane Pinho Gurgel’, Mariana Caliope Gongalves’

Resumo

Relata-se um caso de uma paciente com doenga de Guacher tipo I, com mutagdo no Exon9, 1246G>A e 1251G>C, buscando inves-
tigar a suspeita de glaucoma, descrever os achados oftalmolégicos, como acumulo de glicolipideo em regido pré- retiniana e investigar
a possivel correlagdo com a diminui¢do da camada de fibras nervosas.
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ABSTRACT

We report a case of a patient with Guacher’s disease type 111, with mutation in Exon9, 1246G> A and 1251G> C, seeking to investigate
the suspected glaucoma, to describe the ophthalmological findings, as glycolipid accumulation in the pre-retinal region and to investigate
The possible correlation with the decrease of the layer of nerve fibers.
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Achados oftalmolégicos na doenca de Gaucher tipo III: caso clinico.

INTRODUCAO

doenca de Gaucher (DG) é uma enfermidade genética,
Atransmitida de forma autossOmica recessiva, causada

por mutacdes localizadas no brago 1g21, responsavel
por codificar a enzima f-glicosidase dcida, também denominada
glucocerebrosidase (GC).

A GC é uma enzima lisossdmica que nos macréfagos ajuda
a metabolizar o glicocerebrosideo denominado glicosilceramida,
um glicolipideo que se origina da decomposi¢ao da membrana de
hemadcias e leucdcitos.!)

A deficiéncia da GC causa actimulo do glicocerebrosideo
nos macréfagos, também chamados de Células de Gaucher, e as
principais implicagdes estdo no baco, figado, medula éssea, 0ssos
e pulmdes. Os sintomas mais comuns sio hepatoesplenomegalia,
anemia, trombocitopenia e dores dsseas.?

O diagnoéstico pode ser feito pela deteccao de células de Gaucher
em tecidos, ou pela medida das atividades da GC em leucécitos
ou em cultura de fibroblastos, ou pela andlise molecular.!>¥

As manifestagdes oculares incluem apraxia oculomotor
e anormalidades supranuclear, principalemente tipo II e III.
As manifestacdes intraoculares incluem opacificagdo corneana
e pingueculas, mdcula em cereja e lesdes retinianas tipicas do
acumulo pré-retiniano de glicolipideo.*> A incidéncia de opaci-
dades vitreas é aproximadamente 3% em uma serie de 80 casos
de Gaucher tipo 1.

Tabuleiro do Norte (TN), localizada no leste do Ceard, tem
amaior prevaléncia da DG do Brasil (1:4.000 habitantes).” Espe-
cula-se que possa decorrer da baixa taxa de migragao, do elevado
nivel de endogamia ao longo de muitas geragdes e, ainda,da possivel
influéncia da origem judaica de algumas familias locais que vieram
de Portugal, para a Regido Nordeste do Brasil, por ocasido das
guerras contra os holandeses, na segunda metade do século XVIL.®

ReLAaTto DE CAsO

GKMA, 29 anos, feminino, descendente de Tabuleiro do
Norte — Ceard, portadora de doenca de Gaucher tipo III, com
mutacdo no Exon9,1246G>A e 1251G>C e ensaios enzimaticos de
beta-glicosidase e quitotriosidase positivos para Gaucher, em uso
de Miglustat®, Depakot® e fenobarbital. Nega traumas, cirurgias
oftalmolégicas ou uso cronico de corticéides.

Referiu convulsdes frequentes durante infancia. Encami-
nhada para avaliar suspeita de glaucoma apresentando acuidade
visual corrigida em olho direito 20/25 (2,25 -1.50 a 100°) e em olho
esquerdo 20/25 (-3,00 -0,50 a 5°). Movimentagao ocular sem res-
trigdes ou alteragdes. Na biomicroscopia nao foram identificadas
alteracdes corneanas ou conjuntivais significativas. Tonometria de
aplanacao as 9:30 de 14 mmHg em ambos os olhos. Paquimetria
dentro da normalidade, préximo a 530 micras e na gonioscopia
com angulo aberto com pigmentacido normal em ambos os olhos.

Na fundoscopia foi verificado aumento significativo de esca-
vagdes, em olho direito 0,8H x 0,9V (Figura 1) e em olho esquerdo
0,8H x 0,8V (Figura 2), em ambos os olhos foram verificados depd-
sitos pontuais brancos em regido perimacular e em média periferia
retiniana. Tais depdsitos na andlise da tomografia de coeréncia optica
mostraram-se em localizagdo pré retiniana (Figura 3) e a camada de
fibras nervosas mostrou-se densamente diminuida em ambos os olhos
(Figura 4), caracterizando neuropatia glaucomatosa.

Em decorréncia de movimentos mioclonicos frequentes
a paciente nao foi capaz de realizar exame de campimetria.
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Figura 1: Retinografia referente ao olho direito

Figura 2: Retinograia referente ao olho esquerdo

Figura 3: Tomografia de coerencia optica apresentando deposi¢do
em regido pré retiniana
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Figura 4: Tomografia de coerencia optica demonstrando diminui¢ao
da camada de fibras nervosas em ambos os olhos

DiscussiAo

A doenga de Gaucher € autossdmica recessiva decorrente
da deficiéncia da enzima beta glucosidase por mutagdo no gene
1921, promovendo o acumulo de glucosilceramida na células do
sistema reticuloendotelial, sendo o tipo III caracterizado por
afeccdo neuropatica e epilepsia mioclonica.

Oftalmologicamente € caracterizada por macula em cereja e
acumulo de pontos de substancia branca pré-retiniana tipica, por
provéavel acumulo de niveis mais elevados de glucosilceramida,
apresentada pela paciente estudada.

O glaucoma nédo é um achado descrito na literatura na do-
encga de Gaucher. Alguns autores sugerem que o afinamento da
camada de fibras nervosas da retina seja decorrente da perda da
atividade enzimatica da glucocerebrosidase associado ao estresse
oxidativo e a disfun¢do mitocondrial.” A doenga de Gaucher
também foi correlacionado ao maior risco para Parkinson, corro-
borando com a influencia da doenga células nervosas.?

A correlacdo entre glaucoma e doenca de Gaucher foi
cogitada por Orwin em sua dissertacdo através da mutagdo no
gene da miocilina alterando a conformacao proteica assim como
da B-glucosidase na DG.

No caso em discussdo a paciente portadora da doenca de
Gaucher tipo III apresentou lesdes pré retinianas oriundas do de-
posito e uma marcada diminui¢do da camada de fibras da retina e
aumento das escavagdes, porém, sem pressdo intraocular elevada,
podendo levar a um diagnéstico de glaucoma de pressdao normal
ou uma degeneracdo nervosa ndo ligada a pressdo intraocular,
sem necessidade de tratamento hipotensor.
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