RerATO DE CASO | CASE REPORT

Retinose pigmentada unilateral secundaria a trauma: relato de caso

Unilateral retinitis pigmentosa secondary to eye injury: case report
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RESUMO

A retinose pigmentada constitui um grupo de doencas causadas por alteragoes ge-
néticas que levam a degeneragao progressiva dos fotorreceptores, principalmente
bastonetes. Em geral, tem apresentacdo bilateral. Este estudo é um relato de caso de
uma paciente com acometimento unilateral da retina, de caracteristicas semelhantes
as da retinose pigmentada, com histéria de trauma ocular antigo. Descrevem-se sua
histéria clinica e achados oftalmolégicos.

Descritores: Retinite pigmentosa; Traumatismos oculares; Distrofias retinianas; Re-
latos de casos

ABSTRACT

Retinitis pigmentosa is a group of diseases caused by genetic changes that lead to
progressive degeneration of photoreceptors, rods mainly. In general, it has bilateral
presentation. This study is a case report of a patient with unilateral involvement of the
retina, similar to the characteristics of retinitis pigmentosa, and an old ocular trauma
history. It describes her history and ophthalmologic findings.
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INTRODUGAO

O termo retinose pigmentada (RP) refere-se a um grupo de doengas
genéticas que levam a degeneracao progressiva dos fotorreceptores,
principalmente bastonetes. Na maioria das vezes, a RP apresenta-se
de forma bilateral e simétrica, e os casos mais comuns aparecem no
adolescente ou adulto jovem. O fundo de olho é caracterizado por
estreitamento de vasos sanguineos e presenca de pigmento reti-
niano, em formato de espiculas ésseas. O comprometimento ocorre
principalmente na média periferia e periferia, podendo acometer
visdo central e polo posterior!?,

A evolucao tipica consiste em diminui¢do da visdo noturna e
de campo visual lateral. O eletrorretinograma evidencia diminuicao
progressiva da funcédo celular, e o campo visual pode revelar esco-
tomas, com possivel evolucado para campo visual tubular.

Outras doencas genéticas podem causar alteragdes retinianas
semelhantes aquelas da RP (fenocdpias). As alteracdes podem ser
ainda resultado de infeccédo (sifilis, toxoplasmose, rubéola, varicela,
sarampo, citomegalovirose), deficiéncia de vitamina A, efeito de me-
dicamento (cloroquina, clorpromazina, tioridazina), neoplasias (Reti-
nopatia associada a cancer - CAR), eventos vasculares, degenera¢do
senil da retina e trauma ocular®.

A retinose pigmentada unilateral é uma rara distrofia da retina,
cujodiagnéstico incluiachados morfofuncionais compativeis com RP
no olho afetado e olho contralateral normal em aspecto anatémico,
eletrorretinograma e campo visual. Deve-se acompanhar o paciente
por periodo minimo de 5 anos para se excluir desenvolvimento de

alteracdes no olho nao afetado®. Causas inflamatdrias, traumaticas e
toxicas também devem ser excluidas®. A existéncia da RP unilateral
como uma doenca genética permanece nao esclarecida®®”.

RELATO DO CASO

LHSF, sexo feminino, parda, 54 anos. Procurou atendimento
oftalmoldgico na cidade de Catanduva - SP, em outubro/2010, refe-
rindo embagamento visual para longe e perto.

Apresentava historia de trauma em olho direito ha 25 anos, sem
acompanhamento oftalmoldgico desde entdo. Negou cegueira, doen-
¢as genéticas ou oftalmolégicas na familia. Boa saude geral.

O exame oftalmoldgico constatou acuidade visual 20/20 em ambos
os olhos (AO) com melhor correcdo, OD +1,00 DE //-0,50 DC a 145°
e OE +1,75DE //-0,25 DC a 155°. Adi¢do +2,50 DE em AO.

Biomicroscopia sem anormalidades.

Tonometria 12 mmHg em AQ.

Na avaliacao fundoscopica observou-se OD com disco éptico de
coloragdo normal e escavacao fisiolégica. Macula preservada. Alte-
racdo de pigmentacao do epitélio retiniano periférico em 360° em
regido extra-arcadas vasculares, com espiculas e aspecto caracteristi-
co de retinose pigmentada. Concentricamente, dentro da regido de
arcadas, delimitou-se segunda area de coloracao diferente da co-
loragdo macular, correspondendo a um anel hiperautofluorescente
relacionado a progresséo da retinose. Vasos afinados e opacidade
vitrea movel linear na projecdo do disco optico (Figuras 1 e 2). OE
dentro da normalidade.
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CEeSTARI AT, ET AL.

Figura 2.Imagem angiofluoresceinogréfica do olho direito, mostrando alteracao
granulardo epitélio pigmentado daretina e hiperfluorescéncia correspondente a
atrofia do epitélio pigmentado e coriocapilarforade arcadas vasculares. Notam-se
areas de hipofluorescéncia, devido a deposicéo de osteoclastos, e afinamento
vascular, principalmente nas arcadas nasais.

Na angiofluoresceinografia do OF na regido extra-arcada nasal e
nasal superior, notou-se diferenca do padrao da coriocapilar - varia-
¢6es dentro da normalidade (Figuras 3 e 4).

Na campimetria do OD, ha constricdo concéntrica de campo pe-
riférico e preservacdo do campo central de 20°. OE sem alteracdes.

A paciente foi submetida a eletrorretinografia padrdo de cam-
po total (ERG - ISCEV Padrao). Em ERG escotépico, verificou-se OD
com resposta residual nos estimulos dos bastonetes, flash padréo e
de alta intensidade. OE dentro da normalidade.

No exame de tomografia de coeréncia dptica, a retina apresentou
caracteristicas normais; na area mais temporal do corte no OD, no-
ta-se afinamento da retina e auséncia da camada de fotorreceptores,
compativel com a transicdo da area de anel de hiperautofluorescéncia.

Figura 3. Retinografia simples do olho esquerdo, dentro da normalidade.

Figura 4. Angiofluoresceinografia do olho esquerdo, dentro da normalidade.

DISCUSSAO

No caso apresentado, 0 acometimento retiniano ndo ocorre bila-
teralmente, devendo-se considerar formas de retinose pigmentada
unilateral, mesmo que raras.

A paciente apresentava sorologia negativa para sffilis e rubéola,
ndo possuia idade compativel com degeneragao senil, nem histérico
de eventos vasculares, neoplasias ou utilizagdo de medicamentos
associados a alteracdes da retina.

A historia de trauma antigo, hd 25 anos, permite a hipdtese de re-
tinose pigmentada secundaria a trauma, dados o acometimento uni-
lateral (no olho traumatizado) e a aparéncia ndo evolutiva da doenca.

Néo foi realizado seguimento oftalmoldgico apds o trauma, o que
dificulta o estabelecimento de relacdo precisa entre as alteracoes
retinianas e o evento traumatico.
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RETINOSE PIGMENTADA UNILATERAL SECUNDARIA A TRAUMA: RELATO DE CASO

A retinose pigmentada de origem genética apresenta padréo de
heranca autossdémico dominante, autossémico recessivo ou ligado
ao X. A propor¢do de casos isolados é elevada, cerca de 41%".

A forma unilateral da doenca é de dificil explicacdo genética, mas
algumas hipdteses de mecanismos podem ser levantadas. No mosai-
cismo, o genoma das células de um olho poderia conter mutagées
que ndo estariam presentes no outro olho. Na forma ligada ao X,
mulheres portadoras do gene podem apresentar sinais menores da
doencga com padrao de pigmentagdo irregular devido a inativagao
do cromossomo X em cada célula. As mulheres portadoras sdo, em
geral, miopes - a paciente relatada é hipermetrope®. Outro fendbme-
no conhecido é o salto de geragdes, presente em algumas formas da
doenga dominante. Os portadores de mutagdo neste gene, que ndo
manifestam a doenca, possivelmente tém um fator de protecdo - um
polimorfismo genético, por exemplo. Na entidade genética a atrofia
coriorretiniana pigmentada paravenosa é descrita manifestagdo uni-
lateral e estd bem caracterizada mutacédo gendmica no gene CRB1¢,

Mecanismos genéticos ainda ndo bem estabelecidos poderiam
causar expressoes diferentes entre os dois olhos®?.

Adiscussao sobre diferentes hipdteses diagndsticas e condutas a
serem tomadas é fundamental para o esclarecimento do prognéstico
do paciente em casos como o apresentado, direcionando adequada-
mente seu acompanhamento.

A retinose pigmentada unilateral de origem genética é uma en-
tidade clinica bastante rara, que ndo pode ser confirmada no caso

apresentado, uma vez que o estudo genético da paciente nao pode
ser realizado. E mais provével que se trate de uma fenocépia - uma
pseudoretinose pigmentada unilateral, pds-trauma.

Um diagndstico de retinose pigmentada, definido sem atencao a
historia clinica, levaria a previsao de perda visual progressiva no olho
afetado e provavel acometimento também do olho nao afetado. Tal
diagnostico geraria implicagcdes médicas e emocionais a paciente e
nédo levantaria a discussédo sobre RP secundaria a trauma, condicéo
sem carater evolutivo e de melhor progndstico, ainda pouco descrita.
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