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RESUMO

A neuropatia óptica de Kjer, ou atrofia óptica dominante, é a mais frequente das neuropatias ópticas familiares. Trata-se de uma
atrofia óptica de caráter autossômico dominante que se dá por uma alteração no gene OPA1, no cromossomo 3q28, com penetrância
de 98% Apenas 15% dos casos possuem acuidade visual de 0,1 ou pior, apresentando ainda diferentes graus de atrofia  do  disco.
Este relato objetiva descrever as características genéticas e clínicas da doença, bem como apresentar  medidas de aconselhamento
familiar. Para isso, será relatado um caso clínico de atrofia óptica dominante no qual se constata perda acentuada da acuidade visual,
início de manifestações atipicamente tardias e hipoacusia bilateral.

Descritores: Atrofia óptica autossômica dominante/genética; Surdez; Defeitos da visão cromática; Aconselhamento genético;
Relatos de caso

ABSTRACT

The optic neuropathy of Kjer, or dominant optic atrophy, is the most common among optic neuropathies. iI is an optical atrophy of
dominant autosomal character that is caused by an alteration in the gene on chromosome 3q28 with OPA1 penetration  of 98% Only
15% of cases have visual acuity of 0.1 or worse,  while demonstrating different grades of atrophy of the disc. This report aims to
describe the genetic and clinical characteristics, and methods of family counseling through the presentation of a case of dominant optic
atrophy with severe loss of visual acuity, together with the onset of unusually late and bilateral hearing loss.
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INTRODUÇÃO

Aatrofia óptica dominante de Kjer, descrita pela primei-
ra vez por Kjer através de um estudo de famílias dina-
marquesas em 1959(1), é a mais comum das atrofias

ópticas hereditárias, com prevalência estimada entre 1:10000 e
1:50000(2,3).

Caracteriza-se por uma neuropatia óptica geralmente bi-
lateral(3), hereditária, associada à discromatopsia, alterações no
campo visual, perda variável da acuidade visual(4) e palidez do
disco óptico. Inicia-se geralmente na infância(4), tem hereditari-
edade autossômica dominante, ligada ao gene OPA1(3,5), alta
penetrância e expressividade variável(4,6,7).

Este trabalho visa descrever as características genéticas
e clínicas da doença, bem como apresentar medidas de
aconselhamento familiar. Para isso, será relatado um caso clíni-
co de atrofia óptica dominante no qual se constata perda acen-
tuada da acuidade visual, início de manifestações atipicamente
tardias e hipoacusia bilateral.

RELATO DE CASO

BB, 43 anos, sexo masculino, pardo, procedente e natural
do Rio de Janeiro, foi atendido no ambulatório do Hospital Mu-
nicipal da Piedade, com queixa de baixa acuidade visual pro-
gressiva há aproximadamente 16 anos. Apresentava história pa-
tológica pregressa de catarata, tendo realizado facectomia em
ambos os olhos. Na história familiar, pais e irmãos com hipoacusia
e baixa visão não investigados previamente.

Ao exame oftalmológico, observava-se acuidade visual de
0,1 em ambos os olhos (AO) com a melhor correção. À
biomicroscopia, pseudofacia em ambos os olhos, sem outras alte-
rações relevantes. A tonometria de aplanação de Goldman evi-
denciou pressão intraocular de 12 mmHg em AO. À
biomicroscopia de fundo de olho, havia atrofia predominante-
mente temporal de ambos os discos ópticos e do epitélio pigmentar
da retina (figura 1).

Para a avaliação do senso cromático, foi utilizado o teste
de Ishihara. O exame foi realizado a 40 cm e a 100 cm de distân-
cia do paciente, em condições de iluminação uniforme, e eviden-
ciou-se discromatopsia generalizada e inespecífica. À perimetria
manual de Goldman, notou-se uma contração periférica em AO
e um escotoma contendo a mancha cega em olho esquerdo (OE)
(figura 2). A ressonância nuclear magnética não evidenciou al-
terações. À audiometria verificou-se perda neurossensorial se-
vera bilateral.

Foi realizada uma análise dos demais membros da família
gerando o heredograma apresentado na figura 3. Foram consi-
derados acometidos os pacientes que apresentavam algum grau
de atrofia do disco óptico além de diferentes graus de acometi-
mento da acuidade visual, variando entre 0,05 e 1,0.

Optou-se por não se realizar nenhum tratamento específico
para o paciente. A família foi encaminhada para realização de
aconselhamento genético e acompanhamento ambulatorial regular.

DISCUSSÃO

Foram mapeados quatro loci associados à atrofia óptica:
OPA1 (autossômico dominante; 3q28 a 29), OPA2 (ligado ao X;
Xp11.4 a 11.21), OPA3 (autossômico recessivo; 19q13.2 a 13.3),

Figura 1:  Atrofia de DO temporal bilateral

Figura 2: Campo visual de Goldman

Figura 3: Heredograma
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e OPA4 (autossômico dominante; 18q12.2 a 12.3)(8). Nesses qua-
tro loci, um gene foi identificado, o OPA 1. Mutações nesse gene
foram responsáveis por 90% dos casos de atrofia óptica dominan-
te, com variados graus de severidade. A mutação ocorre princi-
palmente no cromossomo 3q28-q29, com penetrância média de
98%, mas há evidência de heterogeneidade genética(9,10) .

Smith, em 1972, fez uma revisão das características clínicas
da atrofia óptica dominante e listou os critérios para seu diagnós-
tico(11). Em uma família afetada pela atrofia óptica dominante, os
critérios mínimos de diagnóstico são palidez de disco óptico total
ou temporal e qualquer defeito na visão de cores. A doença mani-
festa-se geralmente na infância e juventude(3,5), e em metade dos
indivíduos afetados o aparecimento ocorre antes dos 10 anos(6).

A acuidade visual pode estar diminuída ou apresentar-se
normal. Quando reduzida, geralmente é alterada em ambos os
olhos de forma simétrica.  Apenas 15% dos casos possuem acuidade
visual de 0,1 ou pior, e há grande variabilidade na acuidade visual
entre indivíduos de uma mesma família e entre diferentes famíli-
as(4,12,). O paciente em questão teve uma baixa acuidade visual
grave e de início tardio, o que torna o caso ainda mais peculiar.

O grau de atrofia do disco óptico também apresenta varia-
bilidade inter e intrafamiliares(13). A atrofia óptica desses pacien-
tes pode ser sutil, temporal e com escavação triangular ou difusa,
envolvendo todo o nervo óptico(7,13).

A doença afeta primariamente a camada de células
ganglionares da retina, gerando atrofia óptica ascendente. Existe
atrofia difusa da camada de células ganglionares da retina sem
afetar as camadas nucleares interna e externa; ocorre
desmielinização não inflamatória no nervo óptico e perda de teci-
do nervoso no lado temporal do disco(14). Os estudos
eletrofisiológicos e histopatológicos também sugerem um defeito
na camada de células ganglionares. Pode-se inferir, portanto, que
o gene responsável pela atrofia óptica se expressa nas células
ganglionares(3).

As alterações na visão de cores geralmente se apresentam
com alterações no eixo azul-amarelo ou tritanopia(3,12), porém
podem apresentar-se como uma perda generalizada
inespecífica(12,15), como no paciente em questão.

Em relação à perimetria, as alterações mais comumente en-
contradas nesse tipo de atrofia são escotomas centrais e
cecocentrais(12), enquanto o paciente apresenta uma contração
bilateral e escotoma contendo a mancha cega em OE.

É infrequente que a doença seja acompanhada de altera-
ções neurológicas, porém há relatos de associação com retardo
mental e surdez neurossensorial(4), como no presente estudo.

Não há tratamento disponível para prevenir a perda visual,
adiar a progressão da doença ou restaurar a visão do paciente(6).

O diagnóstico diferencial inclui outras doenças que cursam
com atrofia óptica, incluindo a neuropatia óptica hereditária de
Leber, a síndrome de Leigh, a síndrome da atrofia óptica de Costeff,
o  glaucoma de pressão normal e carências nutricionais(16,17).

CONCLUSÃO

Apesar da atrofia óptica de Kjer ser a mais comum das
atrofias ópticas familiares, ela ainda é uma doença relativamen-
te rara. Este caso em particular torna-se mais interessante pelo
conjunto de manifestações atípicas que apresenta. É essencial que
mesmo o oftalmologista generalista esteja familiarizado com a do-
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ença, pois caso contrário, ela pode não ser reconhecida como uma
desordem familiar, gerando custos desnecessários de investigação,
bem como a omissão do aconselhamento genético familiar.
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