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Retinosquise juvenil ligada ao X

X-linked juvenile retinoschisis

Cesar Gomes da Silveira', Gabriela Hertz Soares?, Jacqueline Provenzano®
’

Resumo

Relatar o caso de um paciente masculino de 28 anos que foi encaminhado ao Centro de Estudos e Pesquisas Oculistas Associados (RJ)

para avaliagdo de retina e apresentou os achados tipicos de retinosquise juvenil ligada ao cromossomo X: maculopatia cistéide com

formagao de cistos na fovea e retinosquise periférica. Foi realizado o manejo conservador, com atencao para as complicagdes.
Descritores: Retinosquise/diagnéstico; Doengas genéticas ligadas ao cromossomo X/diagnéstico; Relato de caso

ABSTRACT

Report the case of a male 28 years-old patient, who was referred to Centro de Estudos e Pesquisas Oculistas Associados — RJ, to retina

assessment and presented the tipical findings of the X-Linked Juvenile Retinoschisis: A cystoid maculopathy with formation of foveal

cysts and schisis of the peripheral retina. It was carried out the conservative management, with attention to the complications.
Keywords: Retinoschisis/diagnosis; Genetic diseases, X-linked/diagnosis; Case report
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INTRODUCAO

etinosquise juvenil ligada ao cromossomo X (XLRS) é

uma degeneragdo vitreorretiniana hereditaria e recessiva,

mais frequente em homens jovens, caracterizada por
maculopatia bilateral, com retinosquise periférica associada em
50% dos pacientes!®. Estima-se sua prevaléncia em 1:5000 a
1:28000¢-).

H4 descri¢oes de mutacdes no gene XLRS1U37, respon-
savel pela codificagdo da retinosquisina - proteina que propor-
ciona adesdo e interagdo entre as células e entre as camadas
retinianas. Defeitos ou auséncia de sua secrecao podem redu-
zir a aderéncia entre a camada de fibras nervosas e o restante
da retina sensorial, formando cavidades cisticas"®.

A XLRS se manifesta com diminui¢do da acuidade visual
(AV) entre os cinco e dez anos de idade, e evolui com perda
visual progressiva durante as duas primeiras décadas de vida.
Ha possibilidade de estabilizagao da AV até a quinta ou sexta
década, quando pode evoluir para piora devido a atrofia
macular, ja ndo se evidenciando o aspecto cistico®.

A acuidade visual pode ser menor que 20/200, mantendo
a média de 20/70 em adultos jovens. Anormalidades de angulo
da camara anterior, tais como oclusdo do angulo, estrabismo e
nistagmo foram descritos como outros achados. Hemorragia
vitrea e descolamento de retina sdo as- principais complica-
¢Oes(39),

A retinosquise foveal é caracterizada pelo padrao em
“roda de carroca” de estrias radiais, devido a alteragdes na
camada de fibras nervosas relacionadas a um defeito das célu-
las de Miiller®. Apesar da aparéncia cistica, ao exame de
angiografia fluoresceinica, ndo se evidencia extravasamento
progressivo caracteristico do edema macular cistoide contribu-
indo para o diagndstico diferencial entre as patologias®. A
retinosquise periférica envolve predominantemente o
quadrante temporal inferior, muitas vezes com grandes
descolamentos das camadas internas retinianas. Essas altera-
¢coes das camadas internas da retina predispdem a hemorragia
vitrea e ao descolamento de retina®.

ReLatO DE CAso

MIS, masculino, 28 anos, branco, solteiro, natural e pro-
cedente do Rio de Janeiro foi encaminhado ao Centro de
Estudos e Pesquisas Oculistas Associados (CEPOA), em fe-
vereiro de 2011, para avaliacdo de retina sob o diagnédstico de
XLRS. Indagado sobre sua histéria familiar refere um irmao,
com o qual ndo possui mais contato, ser portador da mesma
patologia diagnosticada.

Trouxe exames complementares realizados em 2008, nos
quais observa-se na fotografia anéritra o padrao de
retinosquise foveolar que se estende circunferencialmente a
area parafovelar. A angiografia fluoresceinica demonstra al-
teracdes cisticas na mdacula sem extravasamento de liquido
através do espaco subcistoideo (figura 1). A tomografia de
coeréncia Optica (figura 2) apresenta cistos foveais, com
clivagem retiniana entre as camadas plexiforme externa e in-
terna, em ambos os olhos (AO).
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Figura 1: Retinografia simples (a esquerda) — alteragdes maculares
em retinosquise ou “roda de carroca”; angiografia fluoresceinica (a
direita) — auséncia de extravasamento de contraste (2008)
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Figura 2: Imagens de OCT de 2008 — presenca de cistos foveais nos
dois olhos

Ao exame oftalmoldgico realizado no dia 01/02/2011 apre-
sentava acuidade visual de 20/60 em AO, com melhor corregiio. A
biomicroscopia do segmento anterior nao apresentava alteragoes.
A pressdo intraocular era de 17mmHg as 16 horas em AO. Foi
realizado mapeamento de retina que evidenciou em olho direito
imagem macular em retinosquise foveolar e retinosquise tempo-
ral inferior. O olho esquerdo apresentava o mesmo padrdo de
imagem macular e de retina periférica. Esses achados corrobora-
ram com o diagndstico de retinosquise juvenil ligada ao X.

Realizou-se nova angiografia fluoresceinica (figura 3) em
2011, evidenciando semelhante aspecto ao encontrado no exa-
me anterior. Ao exame de tomografia de coeréncia 6ptica (OCT)
(figura 4), no mesmo ano, observamos uma imagem de conflu-
éncia cistica subfoveolar, alterando ainda mais a arquitetura da
févea e o comprometimento visual.
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Figura 3: Retinografia simples (a esquerda) — alteracoes maculares
em retinosquise ou “roda de carroca”; angiografia fluoresceinica (a
direita) — auséncia de extravasamento de contraste (2011)
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Figura 4: Imagens de OCT de 2011 — presenca de cistos foveiais em
ambos os olhos

DiscussAo

A retinosquise juvenil ligada ao cromossomo X é uma de-
sordem relativamente rara, que determina baixa acuidade visu-
al, principalmente por retinosquise foveolar(©.

A apresentacdo bilateral temporal inferior é considerada
o padréo cléssico da doenga e as complicagdes mais frequentes e
de pior progndstico sdo hemorragia vitrea e descolamento de
retina®.

A angiografia fluoresceinica reafirma o diagnéstico, afas-
tando a possibilidade de edema macular cistoide, visto que nio
ha extravasamento de corante através da macula®.

As tomografias de coeréncia dptica (figuras 2 e 4) mostram
alteracdes na arquitetura foveolar em evolucdo (alteragdes da
espessura foveal em AO), decorrentes de cistos na camada de
fibras nervosas. Estas formacgdes cisticas também sdo encontradas
na periferia retiniana, onde os mesmos podem se romper para o
vitreo e retina, provocando roturas retinianas e hemorragias).
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O eletrorretinograma tem importancia no diagndstico desta
doenca. A amplitude da onda - A estd normal ou préxima do
normal, porém a onda - B tem sua amplitude bastante reduzida.
Esta reducdo da amplitude da onda - B ¢ justificada pela altera-
¢do na iniciagdo do impulso elétrico nas células de Miiller®.

A literatura considera a possibilidade de estabilizacao da
AV em torno de 20/70, durante a segunda década de vida, com
possivel evolugdo para maculopatia atréfica em torno dos 60
anos de idade®?.

O tratamento tem por objetivo a profilaxia de complica-
¢des que acrescem perda visual, visto que nada foi
comprovadamente eficaz para evitar a progressdo da doenga®.
A possibilidade de tratamento com dorzolamida tépica estd sen-
do estudada, mas ainda permanece sem comprovagao®>10,

Nos casos de hemorragia vitrea, alguns autores sugerem o
emprego da fotocoagulagcdo dos vasos responsaveis pelo
sangramento!1?. J4 em casos de descolamento de retina, o
tamponamento da rotura e a vitrectomia via pars plana sdo as
indicagdes®!,

Criangas que apresentam estrabismo concomitante mere-
cem atengdo, devendo ser minimizado fatores que possam indu-
zir a ambliopia. Auxilios para baixa de visdo e formacao de habi-
lidades adaptativas podem ajudar os individuos que evoluem
com perda visual. O aconselhamento genético pode ajudar a
identificar os membros da familia que sdo portadores do gene
XLRS1 a fim de evitar maiores danos.?)
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