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RESUMO

Objetivo: Avaliar afuncdovisual pelaeletrorretinografiadecampotota e
pelaacuidade visual em pacientes com distrofiade cones. M étodos: Um
grupo de 23 pacientes (16 do sexo feminino e 7 do sexo masculino) com
distrofiade conesfoi avaliado no L aboratério de Eletrofisiologia Visual
Clinicado Departamentode Oftalmol ogiadaUniversidade Federal deSéo
Paulo. A avaliago constou de: sinaise sintomas, acuidade visual medida
pelatabelaETDRSoudeSnellenefuncdoretinianapel ael etrorretinografia
decampo total. Asamplitudes pico-a-pico (LV) e o tempo de cul minagéo
da onda-b (ms) foram comparadas com normas descritas na literatura.
Resultados: A acuidade visual no melhor olho variou de 0,07 a 3,00
logMAR (20/25-MM a10cm), commédiade0,85+0,64 | ogM AR (20/140).
A médiadaamplitude pi co-a-pico dasrespostasescotdpicasdebastonetes
foi de144,29+80,05 uV com médiado tempo de culminagdo daonda-b de
92,85+9,02ms(normal paraaidade). A médiadaamplitudepico-a-picopara
respostas fotpicas de conesfoi de 5,06+8,59 1V (reduzidaparaaidade)
com meédiado tempo de culminagéo daonda-b de43,4+14,5 ms(atrasado
para aidade) nos pacientes com resposta detectavel e para as respostas
doflicker,aamplitudefoi de5,00+9,00V (reduzidaparaaidade) commédia
do tempo de culminac&o da onda-b de 32,90+12,87 ms (atrasado paraa
idade). Conclusdo: A acuidade visual média encontrada neste grupo de
pacientescomdistrofiadeconesfoi de0,8510gM AR (20/140). A fotofobia
foi o sintomamaisfregiientejuntamentecom abaixadevisdo edeficiéncia
devisdo de cores. Em 10/23 pacientes o diagnosticofoi feito pelael etror-
retinografia, devido a auséncia de ateracdes fundoscopicas.

Descritores: Eletrorretinografia; Cones (retina)ffisiologia; Percepcéode cores; Acuidade
visual; Baixavisdo

I NTRODUGCAO

O termo distrofia de cones é utilizado para achados morfoldgicos e
funcionais normais em recém-nascidos, que progressivamente tornam-se
alterados com o desenvolvimento de sintomas durante avida®. Inicialmen-
te as queixas sdo diminuicdo da acuidade visual, alteragdo nos contrastes e
na visdo de cores. Nistagmo e fotofobia também podem fazer parte do
quadro clinico. As alteracfes oftalmol égicas e funcionais freqlientemente
precedem as mudangas fundoscopicas?. A distrofia de cones pode ser
classificada em forma estacionéria (acromatopsia) ou progressiva (doenca
progressiva de cones)®4, podendo afetar os pigmentos da visdo de cores™,
acarretar em mudancas na acuidade visual “ e apresentar alteracGes fun-
doscopicas®?.
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O objetivo deste estudo foi determinar a funcéo visual de
pacientes com distrofia de cones, pela medida da acuidade
visual e pelaeletrorretinografiade campo total, relacionando-
0S com 0s aspectos clinicos.

METODOS

Participantes

Foram estudados 23 casos de distrofia de cones no Labo-
ratério de EletrofisiologiaVisual Clinicado Departamento de
OftalmologiadaUNIFESP. A idade no diadaavaliagdo variou
de 6 meses a 55 anos (22,42+16,03 anos). Sete eram do sexo
masculino e 16 do sexo feminino.

Procedimentos

Os procedimentos empregados foram anamnese, medida
de acuidade visual monocular com a melhor correcéo éptica
possivel pelas tabelas ETDRS ou Snellen, convertendo-se o
valor obtido para unidade de medida logMAR. Os exames
oftalmol égicos consi stiram de exame derefragéo, campo visual,
pressdo intra-ocular, biomicroscopia, fundoscopia e senso
cromatico quando possivel. Os procedimentos éticos para a
realizac8o desta pesquisa foram rigorosamente obedecidos e
o0 estudo obedeceu as normas da declaragéo de Helsinque.

Eletrorretinografia de campo total

O eletrorretinograma de campo total (ERG) foi realizado
seguindo o protocol o padrdo de ERG da | nternational Society
for Clinical Electrophysiology of Vision (ISCEV)®, apés 30
minutos de adaptacdo ao escuro e dilatagdo méximada pupila
(di@metro pupilar minimo de 6mm), com umagotade tropicami-
daa 1% e umagotade fenilefrinaa 10%. Apos aadaptacdo ao
escuro, foi instiladaumagotade colirio de tetracaina (anestésico)
e um eletrodo de lente de contato bipolar com filamento de
ouro (GoldLens electrode, Doran Instruments, MD, USA) foi
inserido no olho, com colirio de metil cel ul ose a2% paraprote-
¢do da superficie da cornea. Um eletrodo terra de clpula de
ouro emformadeclipefoi colocado no lobo daorelhaipsilate-
ral, preenchido com gel eletrolitico. Paraarealizacdo do ERG
foi utilizado o sistema el etrodiagnéstico UTAS E-3000 (LKC
Technologiesinc., Gaithersburg, MD, USA) com amplificagéo
de 10.000 vezes, com filtros eletrénicos variando de 0,3Hz a
500Hz. As amplitudes da resposta foram medidas em micro-
volts (1V) e o tempo de culminag&o em milisegundos (ms).

Em cada uma das cinco respostas do protocolo padréo da
ISCEV, foram feitas 20 apresentacdes dos estimul os lumino-
sos, sendo considerada a resposta final a média destes 20
registros, com excecéo darespostadeflicker em quefoi feitaa
meédiade 50 apresentacdes dos estimul os luminosos. Osregis-
tros foram obtidos na seguinte ordem:

1) Resposta escotdpica de bastonetes, com estimulagdo de
umaluz brancacom intensidade méximaatenuadaem 2,5 unida-
deslogaritmicas por filtro de densidade neutra (0,0098cd/m2).
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O intervalo interestimulos foi de 2 segundos. Este estimulo
ficaabaixo do limiar de resposta dos cones produzindo apenas
respostas de bastonetes.

2) Resposta escotOpica maxima, obtida com estimulos de
ataintensidade (2,467cd/m?). Paraestarespostahouve contri-
buicdo dos cones e bastonetes. O estimulo é apresentado
ainda com o olho adaptado ao escuro e sem a presenca de luz
defundo. O intervalointerestimulosfoi de 10 segundos, devi-
do aaltaintensidade do mesmo.

3) Resposta escotdpica de potenciais oscilatérios, com in-
tervalo interestimulos de 1 segundo efiltro passa-alto de 75Hz.
Os potenciais oscilatorios apresentam dois picos proeminen-
tes aparecendo na porc¢do ascendente da resposta escotopica
maximaerefletem a atividade das camadasinternas daretina

4) Resposta fotdpica de cones ao flash tnico, com intervalo
interestimulos de 1 segundo, ap6s pré-adaptacdo por 10 mi-
nutos a uma luz de fundo branca com luminéncia de 30cd/m2.
Esta resposta contém uma onda-a proeminente com tempo de
culminag&o de aproximadamente 15ms, umaonda-b comtempo
de culminacéo de aproximadamente 30ms e pelo menos duas
oscilagdes logo depois da onda-b.

5) Resposta fotdpica de flicker a 30Hz, resposta isolada
dos cones com estimulagdo intermitente a uma fregiiéncia de
30Hz, registrada na presenca de umaluz de fundo com lumi-
nancia de 30cd/mz, apds um periodo de adaptacdo do olho &
luz. A amplitude darespostafoi medida pico-a-pico, ou seja, 0
tamanho da resposta foi medido do pico da resposta minima
ao pico darespostamaxima. O tempo culminagdo foi medido a
partir do inicio do estimul o até o pico méximo daonda-b.

A descricéo dos pacientes é mostrada na Tabela l.

RESULTADOS

Osresultados dos ERGsforam comparados com as normas
previamente descritas?.

Nenhum paciente apresentou histéria de consanguinidade
nafamilia. Dototal dospacientesanalisados 13 (56,5%) rel ata-
ram algum membro familiar com a mesma patol ogia, sendo 3
irmésdeumamesmafamilia(pacientes1, 2 e 14).

A acuidade visual no melhor olho variou de 0,07 a 3
logMAR (20/25-MM a10cm), commédiade0,85+0,64 logMAR
(20/140). Vinte pacientes (87%) apresentaram alteracdo na
visdo de cores; 19 (82,6%) relataram visdo noturnanormal e/ou
melhor, e 18 (78,2%) pacientes queixaram-se defotofobiaim-
portante & luz solar e ambientes muito claros. O nistagmo
manifesto foi observado em 14 (60,9%) pacientes; sendo 13
(92,8%) predominantemente horizontal de alta freqiiéncia e
baixaamplitudee 1 (7,2%) horizonto-rotatério (Tabelal).

Os exames fundoscipi cos mostraram-se hormais em 10 pa-
cientes(43,5%); 5(21,7%) apresentaram alteragdes macul ares; 3
(13,1%) com discreta alteracdo pigmentériadifusae 1 (4,3%)
com papilas pequenas e discretamente pélidas. N&o foi possi-
vel 0 acesso ao resultado fundoscépico de 4 pacientes vindos
de outros servicos.
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Tabelal-Descrigcéodos pacientes portadores dedistrofiade cones

PC Idade Sexo HF Nistagmo Fotofobia  AV(OD) AV(OE) Visdo Visdode FO

(anos) LogMAR LogMAR Noturna Cores
1 9,78 F Sm Sm Sm 01 01 n alt n
2 7,16 F Sm Sm Sm 09 1 n alt n
3 3945 M N&o Nao Sm 1 1 A alt maculopatia
4 888 M Sm Sm Sm 09 09 n alt n
5 4247 F N&o Sm Sm 13 12 A Alt(vd) papilaspeq.
6 25,60 F Nao Sm Sm 0,07 0,07 n alt altEPR
7 6,78 F N&o Sm Sm 1 08 n alt n
8 3147 F Nao Sm Na&o 3 3 piora alt altEPR
9 54,75 F N&o N&o Sm 1 1 A alt NR
10 16,78 M N&o Nao Sm 13 13 piora n maculopatia
1 746 F Nao Sm Sm 01 02 n alt n
12 34,61 M Nao Nao Nao 0 0 n n NR
13 12,23 F Sm Sm Sm 1 09 n alt NR
14 0,36 F Sm Sm Na&o NR NR NR NR n
15 14,25 F N&o Nao Nao 2 12 piora alt maculopatia
16 1392 F Sm Sm Sm 1 09 n alt n
17 2292 M Sm N&o Sm 08 09 n alt maculopatia
18 16,08 F Sm Nao Sm 1 09 n alt altdifusa
19 428 F Sm Sm Sm 085 085 n alt n
20 559 M Sm Sm N&o 09 09 n alt NR
21 31,30 F Sm Sm Sm NR NR A alt n
2 4450 F Sm Nao Sm 1 1 n alt n
23 44,67 M Sm N&o Sm 1 1 A alt maculopatia
PC=paciente; HF=histdriafamiliar; AV=acuidadeVvisual; NR=ndorealizado; nl=normal; alt=alterado

Anteriormente aos resultados do EPR, as hipoteses diag-
nésticas iniciais foram de distrofia de cones em 6 (26,1%)
pacientes. 17 (73,9%) tiveram outras hi péteses, dentre elas: 10
pacientes com nistagmo congénito; 3 com altas miopias; 2
com doencade Stargardt; 1 com retinose pigmentariae 1 com
|esBes retro-quiasmaticas.

Os achados el etrorretinograficos sdo mostrados na tabela
I eforam comparados com normasdaliteratura®”. A médiada
amplitude pico-a-pico das respostas escotdpicas de bastone-
tesfoi de 144,29+80,05uV (normal paraaidade) com médiado
tempo de culminac&o daonda-b de 92,85+9,02ms (normal para
a idade). A média de amplitude pico-a-pico das respostas
maximas escotopicas de bastonetes foi de 206,26+76,92uV
(normal paraaidade). A média de amplitude pico-a-pico das
respostasdo potencial oscilatériofoi de51,96+32,31uV (redu-
zido para a idade). A média de amplitude pico-a-pico das
respostas de conesfoi de5,1+8,6|V (reduzido paraaidade) com
amédiadotempo de culminagdo daonda-b de43,4+23,4ms(atra-
sado para a idade) nos pacientes com resposta detectavel. A
média de amplitude pico-a-pico dasrespostas do flicker foi de
5+9uV (reduzido paraaidade) com ameédia do tempo de cul-
minacdo daonda-b de 34,4+10,9ms (atrasado paraaidade).

DI SCUSSAO

A distrofia de cones é uma doenca retiniana hereditaria

que primariamente afeta a funcdo do sistema de cones, com
preservac&o ou envolvimento limitado do sistemade bastone-
tes, que surge com o avancgo da doenca®. A funcéo visual nos
pacientes com distrofia de cones € mais debilitada sob condi-
¢Oes de adaptacdo a luz, e as perdas incluem reducdo na
acuidade visual, fotofobia, sensibilidade ao ofuscamento
(glare), e defeitos na visao de cores®59),

A reducéo na acuidade visual foi um achado freqliente no
grupo estudado, com apenas 4 pacientes (pacientesn° 1, 6, 11
e 12) apresentando acuidade melhor do que 20/30 no melhor
olho. Estavariabilidade pode estar correl acionadacom aidade
por ocasido do inicio dos sintomas, sendo 0s casos mais
recentes, os menos afetados pela reducdo navisdo. No entan-
to, harelato de AV muito boa nos casos iniciais de distrofia
progressiva de cones®. As queixas mais freqlientes nestes
pacientes foram alteragéo navisdo de cores, melhoradaviséo
em ambientes escuros e fotofobia.

As mudangcas fundoscopicas na distrofia de cones, tipica-
mente, sGo minimas e limitadas & &rea macular, mas o fundus
pode também parecer normal . Foi detectadamacul opatiaem
apenas 5 dos 23 pacientes estudados, com 10 apresentando
auséncia de alteragdes fundoscopicas.

O nistagmo pode estar presente e € mai S comum nos casos
de distrofia de cones congénita (acromatopsia). No grupo
estudado, 61% dos pacientes apresentavam histagmo. Um
aspecto interessante a ser ressaltado é a ocorréncia de nistagmo
de pequena amplitude e ata freqiiéncia, mesmo em pacientes

Arq Bras Oftalmol 2003;66:293-7
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Tabelall: Parametros eletrorretinograficos dos pacientes comdistrofiade cones
Paciente Bastonetes Bastonetes Maxima Flicker Flicker Cones Cones
n° Amplitude Tempode resposta Amplitude Tempode Amplitude Tempode
MV) culminacéo Amplitude MV) culminagéo HV) culminacdo
(ms) ®v) (ms) (ms)
1 284,93 &b 260,53 2 221 0 [0}
2 292,86 87 27304 22 214 0 (0}
3 79,12 0 113,77 205 29,7 18,09 ez
4 157,41 995 143,52 27 336 (0] 0
5 61,57 795 123,34 1,19 478 0 0
6 86,68 87 2373 4,73 182 2128 755
7 271,18 107 303,78 1 433 1431 465
8 92,19 86,5 134,77 35,7 329 31,38 335
9 121,19 96,5 168,04 053 3 0 0
10 80,8 915 1604 0,77 382 64 345
1n 1213 90,5 1434 38 41,7 12 465
12 105,3 tS18 154 227 30,6 10,7 3
13 248,38 875 249,89 0,82 184 0 0]
14 9448 95,5 118,99 65 483 746 5
15 67,6 117 2048 08 473 0] 0]
16 1171 875 3037 44 314 (0] 0
17 98,1 87 1573 02 239 0] 0
18 1094 97,5 152,7 06 448 (0] 0
19 2431 S <] 405,2 23 495 0 0
2 206,2 98,5 2911 (0] 0 (0] 0
21 1823 83 2222 09 171 0 [0}
2 04 103 1554 1 481 (0] 0
23 53,2 105 266,9 68 358 58 335
com acuidade visual relativamente preservada (pacientesn 1, CONCLUSAO

6 e 11). Muitas vezes este tipo de nistagmo pode passar
desapercebido, tal a pequena extensdo dos movimentos 0sci-
latorios dos olhos.

Nadistrofiade cones, o el etrorretinograma de campo total
mediado pelos cones esta reduzido em amplitude e atrasado.
As respostas fotdpicas isoladas de cones e do flicker a 30Hz
estdo reduzidas ou até mesmo ausentes“1%1D. Os resultados
apresentados neste estudo mostraram que houve uma redu-
¢do dréstica na amplitude pico-a-pico das respostas isoladas
de cones, acompanhada de um prolongamento no tempo de
culminacgéo da onda-b nos 9 casos em que foi possivel regis-
trar algumaresposta do sistemade cones. O mesmo padrdo de
resposta ocorreu aestimulagdo do flicker 30Hz. Asalteractes
eletrorretinogréficas fotopicas como a reducdo da amplitude
pico-a-pico e o prolongamento de tempo de culminagéo da
onda-b estdo concordantes com os resultados previamente
relatados na literatura®*1v,

Neste estudo, a fotofobia, a baixa acuidade visual e o
defeito na visdo de cores foram as alteragfes clinicas mais
frequentemente encontradas. Em 100% dos pacientes deste
estudo, os ERGs mostraram amplitudes fotdpicas de cones e
deflicker severamente reduzidas e atrasadas (médiade 5pV e
43,4ms), confirmando o defeito difuso no sistemade cones. Os
dados clinicos e el etrorretinografi cos encontrados estdo com-
pativeis com os da literatura®+&1,
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Como os sintomas e sinais clinicos muitas vezes ndo sdo
explicados pelo aspecto de fundo de olho, e pelo fato de que
as alteragfes funcionais no ERG frequientemente precedem as
alteragdes fundoscopicas®?, a investigagdo €eletrorretinogra-
fica é de grande valor diagnéstico na distrofia de cones.

Este estudo ressaltaaimporténcia do exame el etrorretino-
gréfico parao diagnostico precoce confidvel e de acompanha-
mento da evolucdo da patologia. Na presenca de reducéo na
AV que ndo possa ser explicadapor alteracéo fundoscopicae/
ou erro refrativo, principal mente se acompanhada de queixas
como dificuldade naviséo de cores, dificuldade naviséo diur-
naou fotofobia deve ser feitaainvestigacéo el etrorretinogré-
fica para diagnostico confiavel desta condicéo.

ABSTRACT

Purpose: Toevaluatevisual function by full-field electroreti-
nography (ERG) and visual acuity in patients with cone dys-
trophy. Methods: 23 (7 male and 16 female) patients with
suspicion of cone dystrophy were evaluated at the Clinical
Electrophysiology of Vision Laboratory of the Universidade
Federal de Sdo Paulo. Inclusion criteriawere: clinical history,
visual acuity measured by ETDRS or Snellen chartsand retinal
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function assessed by full-field el ectroretinography. The peak-to-
peak amplitude and b-waveimplicit timevalueswere compared
with previously published age norms. Results: Visual acuity
measurement in the best eyeranged from 0.07t0 3.00 logMAR
(HM to 20/25) with mean VA of 0.85+0.64 logM AR (20/140).
Mean peak-to-peak amplitude for scotopic rod-response was
144.29+80.05 pV (normal for age) and mean of implicit timewas
92.85+9.02 ms(normal for age). M ean peak-to-peak amplitude
for single-flash cone response was 5.06+8.59 uV (reduced for
age) and meanimplicit timewas43.4+14.4ms (reduced for age)
for detectableresponses; for 30 Hz-flicker mean amplitudewas
5.00+9.00 nV (reduced for age) and the mean of implicit time
was 34.9+10.9 ms(reduced for age). Conclusions: Mean visual
acuity was0.85ogM AR (20/140) inthisgroup of patientswith
cone dystrophy. Photophobia was the main complaint,
followed by decreased vision and defective colour vision. Ten
of 23 (10/23) patients had their final diagnosisonly after full-
field electroretinography recording, since the fundus examina-
tionwasnormal.

Keywords: Electroretinography; Cones (retina)/physiology;
Colour perception; Visual acuity; Low vision
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