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Simultaneous presentation of juvenile glaucoma and juvenile retinoschisis: case report
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Retinosquise; Glaucoma de O glaucoma e a retinosquise juvenis sdo doencas raras isoladamente. Ocorrem bilateralmente com
angulo aberto; Acuidade visual inicio precoce, resultando em grave perda visual. O glaucoma juvenil é descrito principalmente no
sexo masculino, com pressdo intraocular elevada, e a retinosquise juvenil é caracterizada por formacéo
de cistos retinianos. Este caso relata um paciente do sexo masculino de 16 anos com perda visual
progressiva que apresentou a associagdo de ambas as patologias, tratando-se este de um acometimento
incomum e grave. Apos diagndstico e tratamento medicamentoso adequado, evoluiu com melhora do
quadro, ndo necessitando de intervengao cirdrgica.
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INTRODUCAO
O glaucoma juvenil é uma doenca rara, com inicio preco-
ce dos 4 aos 35 anos."” Seu inicio é assintomatico, sendo a
idade média ao diagndstico na terceira década.?? E pre-
dominante no sexo masculino e frequentemente relacio-
nada a miopia.”? Essa é uma patologia de heranca autosso-
mica dominante, com mutacdo dos genes TIGR e MYOC,
que influenciam na drenagem do humor aquoso através
da malha trabecular, ocasionando grandes elevacdes da
pressdo intraocular (PI0).04 Apresenta curso progressivo,
sendo muitas vezes refrataria ao tratamento medicamen-
toso e necessitando de cirurgias de glaucoma.®

A retinosquise juvenil é uma degeneragdo vitreor-
retiniana recessiva ligada ao X, geralmente caracteriza-
da por maculopatia bilateral e retinosquise periférica,
sendo responsavel por aproximadamente 5% de todas
as distrofias retinianas hereditarias com inicio na in-
fancia.®® Acomete principalmente homens jovens,
apresentando-se bilateralidade em 40% dos casos e re-
sultando em perda visual progressiva com a idade.¢ E
causada por mutagdes no gene RS1, que codifica a pro-
teina retinosquisina, a qual permite a adesdo e a intera-
cdo entre as células e as camadas retinianas. Assim, de-
feitos ou sua auséncia repercutem no desenvolvimento
de microcistos intrarretinianos, e sua coalescéncia
acarreta na retinosquise, demonstrada na tomografia
de coeréncia 6ptica (OCT), além da desorganizacao das
camadas retinianas.'®” A principal terapéutica é por
meio dos inibidores da anidrase carbénica, que redu-
zem as alteracdes cisticas retinianas.®” O descolamento

de retina e a hemorragia vitrea sdo as principais com-
plicactes dessa doenca.”

O presente relato de caso demonstra a associacdo si-
multanea entre ambas as patologias em um menino de 16
anos, sendo uma apresentacao rara e grave. Exibe dimi-
nuicdo da acuidade visual, PIO elevada, escavacdo total
do nervo éptico (NO) e cistos subretinianos, caracteristi-
cos dessas doencas. Dessa forma, torna-se necessario um
exame oftalmoldgico completo, para rapido diagnoéstico
e tratamento, visando a um melhor prognéstico visual,
visto que sdo doengas com grande limitacdo da visdo se
manejadas tardiamente.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, com 16 anos, queixa de bai-
xa acuidade visual progressiva nos dois olhos ha 5 meses,
pior em olho direito (OD). Buscava uma segunda opinido
por ndo apresentar diagnoéstico até aquele momento.
Negava antecedentes familiares.

Ao exame oftalmoldgico, apresenta acuidade visu-
al com correcdo (AVec) de 20/150p em OD e 20/30p em
olho esquerdo (OE), PIO pelo tonémetro de aplanacao de
Goldmann de 36mmHg em ambos os olhos (AO), biomi-
croscopia sem alteracdo e fundoscopia com NO exibindo
escavacao total AO (Figura 1A e 1B). Trouxe OCT de NO, que
demonstrava reducdo generalizada na camada de fibras
nervosas peripapilar AO, e OCT de macula, com presen-
ca de multiplos cistos subretinianos AO (Figura 2A e 2B).
Dessa forma, foi prescrita bimatoprosta 0,03% associada a
maleato de timolol 0,5% em AQ e solicitado exames.

Figura 2. (A e B) OCT macular do OD e OE, respectivamente, com multiplos cistos subretinianos.
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Figura 3. (A) Campo visual 10:2 do OD apresentando escotoma absoluto; (B) campo visual 10:2 do OE demonstrando escotoma

tubular.

Figura 4. (A e B) OCT macular do OD e OE, respectivamente, com redugdo dos cistos apds 1 més.

O paciente retornou em 7 dias com PIO de 16mmHg
AQ, gonioscopia com insercdo alta de iris 3602 AO e cam-
po visual 10:2 com escotoma absoluto em OD e escotoma
tubular em OE (Figura 3A e 3B). Foram introduzidos nepa-
fenaco e cloridrato de dorzolamida 2%, sendo solicitada
avaliacdo cirigica em hospital de referéncia.

Apds 1 més, exibia AVcc de 20/100p em OD e 20/25
em OE, PIO de 1ommHg AO e OCT macular evidencian-
do diminuicao dos cistos (Figura 4A e 4B). Assim, foram
mantidos os colirios e 0 acompanhamento clinico perié-
dico, sem indicagdo cirirgica naquele momento.

DISCUSSAO

A averiguacdo da causa de baixa acuidade visual em
jovens do sexo masculino, como apresentado neste re-
lato, é de extrema importancia. O paciente deste caso
apresenta duas patologias raras, ainda mais quando
associadas, sendo elas a retinosquise juvenil e o glau-
coma juvenil. Ambas estdo relacionadas a perda vi-
sual, principalmente quando o diagnostico é tardio e
negligenciado.

O glaucoma juvenil é decorrente da formacao ano-
mala da malha trabecular, sendo inadequada a drenagem
do humor aquoso, acarretando em aumento da PIO.®*
Alteragdes tipicas do seio camerular ndo sdo comuns, e
sua fisiopatologia permanence incerta; todavia estudos
atuais revelam que a PIO elevada nesses individuos esta
relacionada a goniodisgenesia, resultando na deficién-
cia da formacdo da camara anterior, na malha trabecular
imatura e em feixes trabeculares encorpados.'” No caso
descrito, o paciente demonstrou insercao alta de iris 3609,
corroborando o diagnéstico de glaucoma juvenil.

A retinosquise juvenil é descrita por acometimento ma-
cular bilateral simétrico, mais frequente na primeira década
de vida. Os pacientes afetados geralmente tém visdo entre
20/60 e 20/120, com piora durante a primeira e a segunda
décadas de vida. Esses aspectos se assemelham ao perfil do
caso relatado. A OCT é o principal procedimento relaciona-
do ao diagnostico dessa patologia atualmente, com a identi-
ficacdo de esquise foveal intrarretiniana e cistos.

Estudos recentes mostram a correlacdo temporal en-
tre retinosquise e glaucoma primadrio de angulo aberto,
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sendo incluido o glaucoma juvenil. Neles, a retisnosqui-
se é observada com maior frequéncia em pacientes com
diagnostico ou suspeita de glaucoma (1,0% a 6,0%) do
que em individuos saudaveis (0,5%). Além disso, esta for-
temente relacionado a progressdo do glaucoma, embora
o mecanismo da relacdo ndo foi elucidado devido a sua
raridade.m?)

Caso ocorrido no estado do Arizona, em 2013, confir-
mou a melhora do edema cistico ao ser introduzido o clo-
ridrato de dorzolamida, pertence a classe dos inibidores
da anidrase carbdnica, tal qual o paciente deste relato."?
Outro estudo retrospectivo demontrou que, de 15 pacien-
tes, dez apresentaram resposta favoravel ao uso do clori-
drato de dorzolamida 29.44

Com o diagnoéstico associado de glaucoma e retinos-
quise juvenis no relato, apés o tratamento clinico, o pa-
ciente apresentou recuperacdo consideravel da visao. Nao
houve necessidade de trabeculotomia até o momento,
devido ao rigoroso controle pressérico. Observa-se tam-
bém que, com o uso de anti-inflamatorio e cloridrato de
dorzolamida 2% tépica, o paciente evoluiu com reducdo
dos cistos na OCT, demonstrando excelente evolucdo e
controle clinico com melhora da qualidade vida. O pa-
ciente permanece em acompanhamento cuidadoso e fre-
quente, com a realizacdo de exames de campimetria, OCT
macular, da camada de fibras nervosas e de células gan-
glionares, além do controle pressérico. Por serem doen-
cas raras, principalmente quando associadas, tornam-se
necessarios mais estudos para investigacao diagnostica e
elucidagdo dos mecanismos fisiopatolégicos e possiveis
tratamentos, visto que essas patologias podem acarretar
cegueira irreversivel.
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