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RESUMO

literatura é apresentada.

Este trabalho descreve uma menina, de 11 anos, com distrofia reticular,
doenca de heranga autossomica dominante, com alteragio do EPR com pouco
ou nenhum acometimento da retina neurossensorial. Esta doenga pode ser
detectada precocemente e tem progressao lenta. Na auséncia de consangiii-
nidade, a associacio com outras malformagdes é casual. O progndstico visual
geralmente ¢ bom. Ao estudo eletrofisiolégico apresenta ERG normal e EOG
subnormal. Os testes de adaptagio ao escuro sido subnormais. Uma revisio da
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INTRODUCAO

RELATO DO CASO

A distrofia reticular do epitélio
pigmentario da retina foi originalmen-
te observada por Sjogren ' em 1950,
quando descreveu uma familia sueca
com 13 criangas, sendo que 5 apresen-
tavam padrdo reticular no pdlo poste-
rior dos dois olhos. Os proximos casos
foram descritos por Doesschate 2 em
1965 e Deutman e Rumke * em 1969.
Desde entdo tem sido relatados varios
casos de distrofias hereditarias do
epitélio pigmentario da retina 3 com
variacdes de idade de aparecimento,
acuidade visual, hereditariedade,
consangiiinidade, resposta eletrofisio-
légica, adaptagdo ao escuro e variagdo
do aspecto fundoscopico e angiofluo-
resceinografico 4.

Este trabalho apresenta a descrigdo
do primeiro caso de distrofia reticular
do epitélio pigmentario da retina da
literatura nacional.

NMT, 11 anos, feminino, branca,
natural e procedente de Sdo Paulo.

Apresenta-se com diminuigdo pro-
gressiva da acuidade visual em ambos
os olhos, sem outros sintomas ou alte-
ragdes associadas. Nega a presenga de
outros afetados na familia. Pais ndo
consangiiineos. Pais e irmd examina-
dos e normais.

Ao exame ocular apresentava
acuidade visual com corregdo 20/30
em AO. Segmento anterior sem altera-
¢Oes, tonometria 11 mmHg em AO,
motricidade extrinseca ocular sem al-
teragdes, auséncia de nistagmo.

Ao exame fundoscépico sob
midriase apresentava papila e vasos
normais. O fundo de olho mostrava
uma rede de linhas pigmentadas, bem
definida, com pontos maiores de
hiperpigmentag@o nas intersegdes, se-
melhante a rede de pesca com nds. Na
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févea havia granulos de pigmentagao
mais densa, com um halo concéntrico
de hiperpigmentagdo ao nivel do
epitélio pigmentario da retina (EPR)
estendendo-se por todo o pdlo posterior
e ultrapassando as arcadas vasculares.

Na angiofluoresceinografia este pa-
drao reticular ficou realgado. O pig-
mento bloqueou a fluorescéncia da
coriocapilar na fase precoce e a fluores-
céncia da esclera na fase tardia (Fig. 1).

A campimetria, realizada com peri-
metro computadorizado de Humphrey,
mostrou-se normal em AO.

O eletrorretinograma sob midriase,
ap6s 20 minutos de adpatagdo ao escu-
ro, com flash de 2J, flicker com fre-
qliéncia de 30 Hz foi normal em AO.

O eletro-oculograma mostrou rela-
¢do de Arden OD 220 e OE 230, com-
pativel com o normal em AO.

DISCUSSAO

Devido ao fato destas alteragdes
retinianas serem bilaterais, simétricas,
progressivas, localizadas no polo pos-
terior, ndo causarem grandes altera-
¢Oes da acuidade visual e ndo apresen-
tarem outras alteragdes associadas, o
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diagnostico diferencial deve ser feito
entre as distrofias retinianas. O aspecto
fundoscopico e angiofluoresceinogra-
fico localizam a lesdo ao nivel das cé-
lulas do EPR.

As distrofias do epitélio pigmenta-
rio da retina em geral sdo caracteriza-
das pelo aparecimento de leves altera-
¢Oes na visdo central associadas a varios
padroes de depositos amarelados ou
acinzentados na area macular. O prog-
nostico de que o paciente permanega
com uma boa acuidade visual central
em pelo menos um dos olhos ¢ bom. O
eletro-oculograma ¢é discretamente
subnormal e o eletrorretinograma ¢ ti-
picamente normal. Estas alteragdes sdo
geralmente herdadas com um padrao
de heranga autossomico dominante.
Baseando-se nos padrdes de distribui-
cdo da pigmentagdo pode-se classificar
estas alteracdes em 4 grupos. Os 4 pa-
droes, de acordo com Gass sdo:

1) Distrofia viteliforme foveomacular
de aparecimento na idade adulta.
2) Distrofia pigmentaria em forma de

borboleta.
3) Distrofia reticular do epitélio pig-
mentario.

4) Pigmentagdo moteada da madcula
(fundo pulvurulentus).

Alguns pacientes podem apresentar
diferentes padrdes nos dois olhos. Um
paciente pode mostrar progressdao de
um padrdo para outro com o decorrer
de anos. Alguns heredogramas podem
apresentar associacdo de mais de um
padrdo. Por isto ¢ provavel que estas
alteragdes sejam relacionadas ou talvez
expressoes de uma mesma doenga .

A paciente aqui descrita apresenta-
va 11 anos na época do diagndstico. Os
pacientes descritos por Sjogren ' esta-
vam entre 8 e 33 anos. Um menino
descrito por Deutman 3 com 5 anos de
idade foi examinado quando tinha um
ano e¢ 0 exame era normal, o que sugere
que esta doenca ndo seja congénita,
isto ¢, ndo esteja presente ao nasci-
mento. Kingham ° descreveu uma fa-
milia cujo membro mais novo afetado
tinha 2 anos e 8 meses. Esta doencga
provavelmente se manifesta ao redor
dos 5 anos de idade 3. Neste ocasido os
pacientes sdo assintomaticos com acui-
dades visuais normais. Esta distrofia
parece ser lentamente progressiva. En-
tretanto a acuidade visual central pode
piorar nas fases tardias.

Figura 1 - Distrofia reticular do epitélio pigmentario da retina AO. Angiofluoresceinografia OD e OE mostrando hipofluorescéncia por bloqueio, causada pela
hiperpigmentacdo em padrao reticular. Existe acimulo de pigmento no centro das méaculas.
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Na maioria dos casos descritos na
literatura a acuidade visual é normal
ou proxima do normal, 20/25 ou 20/30.
Pacientes com outras malformagdes
oculares associadas podem apresentar
diminui¢do mais acentuada da acui-
dade visual. A paciente aqui descrita
ndo apresentava outras alteracdes, sen-
do a visdo 20/30 em AO.

A paciente descrita neste trabalho
apresenta aspecto fundoscopico igual
ao apresentado pelos pacientes origi-
nalmente descritos por Sjogren, isto ¢é
uma bem definida rede de linhas pretas
pigmentadas, com pontos maiores de
hiperpigmentagdo na interseg¢do destas
linhas, semelhante a rede de pesca com
noés. Na fovea pode-se encontrar granu-
los de pigmentagdo mais densa, poden-
do apresentar um halo concéntrico de
hiperpigmentagao.

A lesdo inicial geralmente é uma
mancha pigmentada escura proxima ao
centro da macula, medindo aproxima-
damente um didmetro papilar. Uma
rede se forma entdo ao redor do acimu-
lo central do granulo de pigmento com
um aumento gradual para a meia peri-
feria. Em estagios avangados a rede
tende a ficar irregular e sua aparéncia
mais esbranquigada.

A histéria natural desta doenga
mostra um rearranjo arquitetural dina-
mico das células do epitélio pigmen-
tario da retina durante o tempo. Porém
pouco se sabe a respeito das fases fi-
nais. Acredita-se que o padrdo benigno
semelhante a rede de pesca seja substi-
tuido por atrofia de células do epitélio
pigmentario da retina e da cordide.

A angiografia fluoresceinica deste
caso demonstrou uma hipofluorescén-
cia desde as fases iniciais com padrdo
reticular correspondente a hiperpigmen-
tacdo reticular. Os espagos entre os pig-
mentos apareciam hiperfluorescentes,
grandes e mais irregulares que aqueles
observados nos casos de distrofia
reticular de Sjogren. As anomalias de
pigmentagdo sdo mais facilmente ob-
servados na angiofluoresceinografia do
que na oftalmoscopia.
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O estudo campimétrico pode revelar
um escotoma central relativo com
campos periféricos normais. O campo
visual desta paciente foi normal em
AOQ.

Os pacientes descritos por
Deutman, Rumke e Chopdar ¢ apresen-
tavam eletrorretinogramas normais.
Um dos cinco pacientes descritos por
Kingham apresentava eletrorretinogra-
ma com uma onda b subnormal. A
maior parte da retina neurossensorial
parece ndo ser acometida, pois o ele-
trorretinograma ¢é geralmente normal.
Fishman descreveu dois casos com
ERG extinto e outro com ERG sub-
normal para o teste fotoptico e esco-
toptico. A maioria dos relatos na litera-
tura descreve eletro-oculogramas nor-
mais. Na familia descrita por Kingham
o EOG era anormal. Esta paciente des-
crita apresentava ERG e EOG normais.

Os testes de visdo de cores em pa-
cientes com distrofias do EPR geral-
mente sdo normais. Os testes de adap-
tagdo ao escuro sio normais ou sub-
normais. As curvas de adaptagdo ao
escuro s3o anormais.

As duas familias descritas por
Sjogren ! e Deutman e Rumke 3 apre-
sentavam consangiiinidade. Depois de-
les nenhum outro autor apresentou fa-
milias com consangiiinidade.

Na familia descrita por Kingham °
dois dos afetados eram irmados, seu pai
era suspeito e tinham um primo afeta-
do o que sugeria a heranca autossdmi-
ca dominante. O tio dos propdsitos,
que era o pai do primo afetado era nor-
mal. Isto sugere que existia penetran-
cia incompleta.

A auséncia de outros afetados na
familia e a auséncia de consangiiini-
dade nos leva a acreditar que se trate
de um caso esporadico, tipo mutagio
nova, que provavelmente seguira o pa-
drdo de heranga autossomico domi-
nante. Neste caso a possibilidade deste
mesmo casal vir a ter outro filho afeta-
do ¢ nula, porém a possibilidade do
proposito ter um filho portador do gen
¢ de 50%. Nio existem relatos estatis-

ticos que possam predizer as chances
de penetrancia e expressividade deste
gen.

Este gen tem penetriancia incom-
pleta. Neste caso um dos pais pode ser
portador do gen, sem manifestar ne-
nhuma forma da doenga. O aconselha-
mento genético neste caso € 0 mesmo
para a prole dos afetados, isto é, 50%.
Porém os portadores do gen, mesmo
sem manifestar a doenga também tem
chance de 50% de passar o gen para
sua prole.

Uma terceira possibilidade que ndo
pode ser descartada, pelo simples fato
de ndo existir consangiiinidade decla-
rada na familia, é a heranga autossomi-
ca recessiva, como na familia descrita
por Sjégren apesar de ndo existirem
outras malformagdes associadas. O
aconselhamento genético neste caso
apresenta uma chance de 25% de
recorréncia de um afetado nas proxi-
mas gestagdes deste casal. E um risco
baixo para a prole do proposito, desde
que ndo se case com alguém que tenha
esta doenga na familia.

Outro fato que deve ser levado em
consideragdo quando se faz o acon-
selhamento genético desta doenga € a
idade de aparecimento das alteragdes
oculares e o aspecto progressivo desta
alteragdo. Criangas e jovens normais
na época do exame podem vir a apre-
sentar algum tipo de manifestagdo des-
ta doenga mais tardiamente, e portanto
podem ser considerados normais erro-
neamente.

O progndstico visual, e o quio debi-
litante € esta doencga € que vido levar os
afetados a decidir sobre a submissido ao
risco de terem filhos afetados pela doenga.

SUMMARY

This paper presents a 11 years old
girl with an autossomal dominant
reticular pattern dystrophy of the
retinal pigment epitelium. The early
diagnosis is possible and the
evolution is slow. The visual
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prognosis is good. Abnormal dark
adaptation may be present. The
electrophisiological study shows
normal electroretinography and
subnormal electro-oculography. The
literature was reviewed and genetics
aspects ware discussed.
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