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gemelares com distrofia retiniana
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Resumo

É relatado o caso de duas pacientes gemelares idênticas do sexo feminino portadoras de distrofia retiniana em investigação. A principal 
hipótese diagnóstica é a amaurose congenita de leber. Foi realizada avaliação pelo setor de visão subnormal em centro oftalmológico, 
com orientação de uso de recursos ópticos e não ópticos para melhoria principalmente das relações socioeducativas das pacientes.
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Abstract

In this paper, we report a two identical female twin patients with retinal distrophy in investigation. The main diagnostic hypothesis is 
the leber congenital amaurosis. The patients were evaluated by the Low Vision Center at the Hospital Oftalmologico de Sorocaba, São 
Paulo- Brazil, using optical and non-optical resources for mainly patient’s socio-educational relationship improvement.
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Introdução

A amaurose congênita de Leber (LCA) foi descrita primei-
ramente por Theodore Leber em 1869, como pacientes 
com perda severa da visão logo após os primeiros anos 

do nascimento, nistagmo errante, reflexo pupilar diminuído e 
retina de aparência normal no início da vida, que progrediu para 
uma aparência clássica de retinose pigmentar. (1) Diversos genes 
podem estar mutados na LCA, gerando também diversos fenó-
tipos. (1,2) Possui herança autossômica recessiva na maioria dos 
casos, embora, em raros casos, padrão autossômico dominante 
possa ser visto.(1) Pacientes com mutações GUCY2D costumam 
ter um curso clínico estável, aqueles com mutações RPE65 mos-
tram um período de melhora limitada seguida por deterioração 
progressiva têm progressão gradual ao longo de várias décadas. 
Koenekoop resumiu a avaliação longitudinal estudos da função 
visual da LCA e constatou que, em 90 pacientes, piora gradual 
foi observada em 15%, estabilidade em 75% e melhora em 10% 
dos casos. (1)

Geralmente, o curso clínico inicia-se nos primeiros anos 
de vida, mais frequentemente antes de um ano de idade.(3) 
A prevalência é de cerca de 1: 33.000 nascidos no mundo(4), 
sendo 1:80.000 considerando apenas os Estados Unidos.(3,4) 
No Brasil, a LCA está presente em 9% dos pacientes com 
distrofia retinana.(5) Os sintomas são perda visual congênita 
grave na primeira infância, geralmente antes dos 5 anos de 
idade, nistagmo, estrabismo, reflexos pupilares reduzidos e 
eletrorretinograma de campo total acentuadamente reduzido 
ou indetectável.(6) Sinais e sintomas clínicos associados podem 
incluir sinal oculodigital, ceratocone, catarata, fotofobia e hi-
permetropia na maioria dos pacientes.(1,7,8)

As alterações na retina podem incluir aparência normal 
ao exame, espículas ósseas, retina em sal e pimenta, atenuação 
vascular e coloboma. (1)

	 A acuidade visual, na maioria dos pacientes com LCA, 
varia de 20/200 a percepção luminosa, porém alguns casos são 
reportados como tendo acuidade 20/50 ou melhor no início da 
vida. (9)

A terapia genética têm se mostrado promissora, embora 
ainda necessitem de mais estudos para início do uso em larga 
escala em humanos. (10)

A deficiência visual na infância geralmente tem implicações 
ao longo da vida. Para atingir os níveis mais altos de funciona-
mento, participação e qualidade de vida, as crianças devem ter 
direito a programas de reabilitação eficazes. (11)

Esse relato de caso visa descrever a abordagem do setor de 
baixa visão dessa entidade rara em duas pacientes que apresentam 
alterações oculares típicas da LCA, com distrofia retiniana em 
sal e pimenta, nistagmo, hipermetropia e visão subnormal. Estas 
estão sendo acompanhadas com orientações a respeito de auxílios 
ópticos e não ópticos visuais. Estão, no momento, em investigação 
para manifestações extraoculares com setor de Pediatria e con-
firmação diagnóstica no setor de retina. 

 
Relato de caso

L.R.H (paciente 1) e irmã gemelar idêntica L.R.H  (paciente 
2), 10 anos e 8 meses de idade, naturais de Botucatu, SP, Brasil, e 
procedentes de Taguaí, SP, Brasil, são acompanhadas há 5 anos 
nesse serviço. O genitor da criança apresenta o mesmo padrão 
oftalmológico retiniano, com baixa visão e nistagmo. Já a genitora 

não tem queixas oftalmológicas. Negam consanguinidade. Em 
primeira consulta oftalmológica, segundo relato de prontuário, 
aos cinco anos de idade, vieram ao setor de baixa visão, sendo 
referido pela genitora fotofobia, esotropia e baixa visão desde os 
cinco meses de idade. Também relatou dificuldade para distinguir 
cores percebida desde os três anos de idade das pacientes. Geni-
tora refere gestação sem intercorrências com acompanhamento 
obstétrico, porém nasceram de parto cesáreo, com idade gesta-
cional de 35 semanas e dois dias, por amniorrexe prematura. Ao 
exame das duas crianças, foram observados nistagmo, fotofobia, 
esotropia e hipermetropia. 

Acuidade visual da paciente 1 utilizando símbolos de Lea 
foi 4/50 em olho direito e 4/40 em olho esquerdo com correção. 
Refração estática foi +6,50 DE -1,00 DC a 180º em ambos os olhos, 
com refração semelhante aos óculos em uso. 

Já a paciente 2 teve acuidade visual medida com símbolos 
Lea de 4/50 em olho direito e 4/30 em olho esquerdo com corre-
ção, sendo refração estática +7,00 DE -1,00 DC a 180º, também 
semelhante à refração já em uso. 

Orientadas a manterem óculos e encaminhadas para início 
de atividades no centro de reabilitação visual do serviço. Lá man-
tiveram acompanhamento com pedagoga, psicóloga e terapeuta 
ocupacional. Na primeira consulta no ambulatório especializado 
de retina, na mesma época, não foram vistas alterações retinianas, 
mas foi interrogada distrofia retiniana a esclarecer. 

Conforme orientação na primeira consulta, as crianças ini-
ciaram o período de alfabetização, com presença para as duas de 
auxiliares de classe, que ditavam às crianças o que está na lousa, 
além de mesa inclinada para escrita (aproximam o rosto do papel 
para cerca de 15 cm para escrita e leitura), material ampliado, 
sentam na primeira cadeira, lousa branca com pincel preto, lápis 
de cor tem nome escrito na ponta para uso. Genitora refere bom 
desenvolvimento pedagógico.

Aos seis anos de idade, retornaram em consulta com acui-
dade visual aferida com Snellen de 5/80 em ambos os olhos da 
paciente 1 e 5/60 da paciente 2 medidas com a refração, a qual 
não mudou em nenhuma paciente. Apresentam acuidade para 
perto com correção de 1,0 M a 15 cm.

No ano seguinte, genitora refere que escola sugeriu que 
cada criança ficasse em turma separada, mantendo cada uma com 
auxiliar de classe. Relata que aprendizado melhorou, conseguindo 
acompanhar bem as atividades. Estão utilizando material escolar 
idêntico às demais crianças, com boa leitura e escrita. A duas 
pacientes apresentaram acuidade visual com correção de 20/200 
em ambos os olhos.

Mantiveram consultas no setor de baixa visão a cada 
seis meses, com exame oftalmológico descritos de forma se-
melhante.

Aos 10 anos de idade, vieram em nova consulta no setor de 
baixa visão apresentando acuidade da paciente 1 com refração 
estática em olho direito +7,75 DE -1,75 DC a 170º (20/100) e em 
olho esquerdo +6,50 DE -2,25 DC a 170º (20/150). Já a paciente 
2 teve refração no olho direito de + 5,50 DE -2,50 a 180º (20/200) 
e olho esquerdo +5,75 DE -2,00 DC a 175º (20/150), sendo pres-
critos esses valores.

Deambulam sem dificuldade, conseguem realizar atividades 
escolares com semelhança as outras crianças, ficam sentadas na 
primeira cadeira, na fila do meio, com dificuldade para leitura da 
lousa, mas refere que professora dita o que está escrito para elas. 
Já não possuem auxiliares de classe. Relatam que colegas de sala 
as ajudam nas atividades que encontrem mais dificuldade, como 
as que necessitam diferenciar cores.
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Realizados os seguintes exames:

Testes cromáticos
- Teste de Ishihara binocularmente: todas as respostas que 

identificam discromatopsias erradas. A paciente um foi testada 
com filtro vermelho (FC-425 da Segment®) sem melhora e a 
paciente 2 teve melhora com esse filtro, com acerto de 5 placas 
as quais errou anteriormente. Outros filtros foram testados nas 
duas crianças, sem melhora.

- Panel 16 Quantitative Color Vision Test: paciente 1 teve 
apenas cinco acertos no espectro das cores verde e a paciente 2 
quatro acertos no mesmo espectro. 

- Leitura de texto com letra fonte 8 a distância de 20 cm 
com correção:

Paciente 1- 52 palavras por minuto
Paciente 2- 53 palavras por minuto.
Reflexos pupilares fotomotores direto e consensual era 

reduzidos, 1+/4+ e tinham ausência de defeito pupilar aferente 
relativo.

Realizados eletrorretinograma (ERG) focal (flicker) e 
potencial visual evocado (PVE) reverso e por flashes de luz 
mostrando baixa amplitude e latência nas respostas visuais, com 
ERG severamente reduzido, com alteração na função dos fotor-
receptores difusa. 

Mantêm-se em acompanhamento no setor de retina, aguar-
dando confirmação diagnostica com teste genético.

Discussão

Estima-se que 19 milhões de crianças com menos de 15 anos 
têm baixa visão (1% da população total nesta faixa etária), dos 
quais 1,4 milhões apresentam cegueira irreversível. (12)

As atividades realizadas no centro de reabilitação eram 
de estimulação visual, com apoio pedagógico, acompanhando as 
atividades relacionadas ao crescimento educacional das pacientes 
(Figura 1). Estas tiveram bom desenvolvimento neuropsicomo-
tor, atendendo bem aos marcos do desenvolvimento próprios da 
idade. Acompanhamento com estimulação visual e programas 
de detecção precoce de problemas visuais mostram-se fatores 
importantes para uma adequada reabilitação visual.(13)

O diagnóstico definitivo das distrofias retinianas é particu-
larmente complexo, já que há fenótipos sobrepostos com sinais e 
sintomas semelhantes, (2) porém com a fundoscopia com poucos 
achados, início precoce da doença, caráter genético, esotropia, 
alta hipermetropia, geralmente (≥5,0D)(3), nistagmo, reflexo pu-
pilar bastante diminuído e quase ausência de resposta no ERG, 
a Amaurose Congênita de Leber é o que mais se aproxima de 
hipótese diagnóstica. 

Estudos longitudinais de desempenho visual mostram que 
a maioria dos pacientes com amaurose congênita de Leber per-
manece estável, com acuidade mantida ao longo do tempo, mas 
pode também haver progressão em alguns casos ou até melhora. 
(2) No presente relato, as duas pacientes tiveram melhora ao longo 
do tempo, nas primeiras consultas tinham acuidade menor que 
20/200, vista melhor acuidade na última consulta.

Ganesh et al.  forneceu treinamento a pacientes escolares 
de baixa visão  com auxílios ópticos, como telescópios e lupas e 
com dispositivos não-ópticos, como lâmpadas para iluminação, 
suportes de leitura, guias de escrita e livros com letras ampliadas. 
Eles encontraram melhorias significativas de funcionalidade, 
especialmente em atividades acadêmicas como copiar do qua-

dro negro, ler livros escolares, escrever ao longo de uma linha 
reta e atividades como localizar objetos descartados em sala de 
aula. (14) As pacientes deste relato desde o inicio da vida escolar, 
já iniciaram o uso de dispositivos não ópticos, como prancha 
inclinada, boa iluminação e livros com letras ampliadas, além do 
uso de correção óptica da hipermetropia, conseguindo atingir 
boas notas e acompanhando bem os demais alunos em relação 
à aprendizagem. 

As atividades de treinamento de leitura, feitas no centro 
de reabilitação, foram importantes para esse bom desempenho 
escolar. Boonstra et al. mostrou que o treinamento de leitura, tanto 
em pacientes com baixa visão que fizeram uso de auxílios ópticos 
como lupas, como para aqueles que fizeram apenas o treinamento, 
sem auxílio óptico, houve melhora no desempenho da leitura.(15)

Há também a importância de, quando detectada a suspeita 
da doença, avaliação multidisciplinar, com encaminhamento ao 
serviço de Pediatria para descartar possíveis alterações extraocu-
lares, como, por exemplo, disfunções renais, podendo chegar em 
alguns casos a insuficiência renal, além de alterações cognitivas 
e sintomas neurológicos, como hipotonia ou ataxia. (6,16) O oftal-
mologista deve estar atento, portanto, quanto à necessidade de 
encaminhamento da criança a outras especialidades.

O diagnóstico precoce da baixa visão, o acompanhamento 
multiprofissional com estimulação visual, a correção óptica ade-
quada e a prescrição de auxílios não ópticos para melhora da 
leitura mostraram-se serem fatores indispensáveis para o bom 
aprendizado e acompanhamento escolar adequado para as duas 
pacientes. 
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