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RELATO DE CASO | CASE REPORT

Vitreorretinopatia exsudativa familiar simulando doença de Coats: relato de caso

Familial exudative vitreoretinopathy simulating Coats disease: case report
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RESUMO
O objetivo é relatar o caso de um paciente de sete anos, nascido a termo, sem intercor-
rências perinatais, encaminhado ao Setor de Retina/Vítreo para elucidação diag-
nóstica. Apresentava história de redução da acuidade visual à esquerda, de caráter
insidioso/progressivo, há quatro anos. Ao exame, apresentava diminuição do diâ-
metro corneano e corectopia do olho direito (OD), sem alterações à biomicroscopia
do olho esquerdo (OE). A fundoscopia do OD revelava descolamento de retina (DR)
total e, do OE, inicialmente, mostrava alterações vasculares retinianas periféricas e
exsudação retiniana, associado à tração vitreorretiniana no setor temporal. As tomo-
grafias e ressonâncias de crânio/órbitas não apresentavam anormalidades, com
exceção de achados sugestivos de DR antigo no OD, confirmado pela ultrassonografia
do globo ocular, que também demonstrou microftalmia. Diante disso, aventou-se a
hipótese diagnóstica de vitreorretinopatia exsudativa familiar, doença rara de caráter
autossômico dominante e relacionada com casamentos consanguíneos, inicialmen-
te simulando doença de Coats. O paciente foi tratado com fotocoagulação a laser
diodo na periferia temporal do OE, com melhora das áreas de tração vitreorretiniana.

Descritores: Vitreorretinopatia proliferativa; Oftalmopatias hereditárias; Descolamen-
to retiniano; Criança; Relato de caso

ABSTRACT
We report the case of a seven year-old male patient, born at term without any perinatal
complications, referred to the Retina/Vitreous Service for diagnostic elucidation. He had
a history of progressive visual acuity loss on his left eye that started four years ago. On
examination, he had decreased corneal diameter and corectopia of the right eye (OD),
without any noteworthy findings on the biomicroscopy of the left eye (OS). The fundus of
the OD revealed total retinal detachment, and the OS initially showed peripheral retinal
vascular abnormalities and retinal exudation, associated with retinal vitreous traction on
the temporal sector. The CT and MRI of the brain/orbits showed no abnormalities, except
for findings suggestive of an old retinal detachment on the OD, confirmed by ultrasono-
graphy, which also showed microphthalmia of the OD. The diagnosis of familial exudative
vitreoretinopathy, a rare disease of autosomal dominant inheritance and related to
consanguineous marriages, that can initially simulate Coats disease, was proposed. The
patient was treated with diode laser photocoagulation in the temporal periphery of the OS,
with improvement in the areas of vitreoretinal traction.

Keywords: Vitreoretinopathy, proliferative; Eye diseases, hereditary; Retinal detachment;
Child; Case report

INTRODUÇÃO
A vitreorretinopatia exsudativa familiar (FEVR) é uma doença ca-

racterizada pelo desenvolvimento anormal da retina em crianças
nascidas a termo, fazendo parte do amplo espectro das retinopa-
tias exsudativas e das desordens vasculares retinianas.

Os principais diagnósticos diferenciais são: doença de Coats, reti-
nopatia da prematuridade, fibroplasia retrolental, dobras retinianas,
entre outros(1).

O objetivo é relatar um caso de FEVR em um menino de sete anos
de idade simulando doença de Coats, além de descrever a evolu-
ção diagnóstica para esta condição rara.

RELATO DE CASO

Paciente de sete anos, masculino, pardo, encaminhado ao Setor
de Retina/Vítreo do HC-FMUSP para elucidação diagnóstica. A mãe
da criança referia que, desde o nascimento, a mesma apresentava
nistagmo, com aparecimento de exotropia com desvio do olho
direito (OD) aos 2 anos. Relatava redução da acuidade visual (AV) do
olho esquerdo (OE), de caráter progressivo/insidioso, desde os três
anos de idade. Nascido a termo, 2.700 g, sem intercorrências peri-

natais, não necessitando de oxigenioterapia. Seus pais são consan-
guíneos (primos de primeiro grau).

Ao exame, apresentava AV de sem percepção luminosa (SPL) no
OD e de 20/125 (refração: -1,75DE // -2,00DCx170°) no OE; exotro-
pia preferindo OE; microftalmia do OD, além de nistagmo com
aumento de frequência/amplitude às dextro/levoversões. À biomi-
croscopia do OD apresentava: ceratopatia em faixa, câmara anterior
sem reação, corectopia, sem rubeosis iridis. Apresentava pressão
intraocular de 4 mmHg (OD) e de 16 mmHg no OE. A fundoscopia do
OD revelava descolamento de retina (DR) total seroso e o OE mostra-
va disco óptico elevado com bordas pouco nítidas, retina aplicada,
vasos com aspecto de tração para região temporal, alteração vas-
cular na periferia temporal com traves vítreas neste setor (Figura 1).

A ultrassonografia do OD revelou diâmetro axial diminuído e
DR total em funil aberto, com áreas sugestivas de calcificação, sem
evidência de tumores intraoculares. A angiofluoresceinografia do
OE revelava distorção dos vasos retinianos e oclusão vascular perifé-
rica, com extravasamento difuso periférico, próximo ao nervo ópti-
co e por alguns vasos paramaculares (Figura 2).

As tomografias computadorizadas e ressonância nuclear mag-
nética de crânio/órbitas, sorologias (rubéola, sífilis, toxoplasmose
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e hepatites B/C), prova de falcização e análise do líquor estavam
normais.

O exame oftalmológico dos pais/irmãos do paciente era nor-
mal (exceção: esotropia no irmão mais velho).

Com relação ao OD, optou-se por observação, devido ao tempo
de história/aspecto isquêmico da retina, além da AV de SPL e da
hipotonia. Quanto ao OE, optou-se por aplicação de fotocoagulação
com laser diodo com objetivo de ablação da retina isquêmica da
periferia temporal, havendo melhora das traves vítreas neste setor.
O paciente mantém seguimento ambulatorial até o presente mo-
mento, apresentando AV estável e melhora da exsudação lipídica e
da tração temporal.

DISCUSSÃO

A FEVR é uma doença autossômica dominante (cromossomo:
11q), de traço recessivo ligado ao X ou esporádica(2). Apresenta
acometimento bilateral e assimétrico, variando de uma forma assinto-
mática e não-progressiva até uma forma proliferativa ativa (mais
comum). Acomete ambos os sexos, sendo diagnosticada, usualmen-
te, na infância(1).

Representa uma causa significativa de DR em pacientes com
menos de 30 anos(3,4), sendo um dos diagnósticos diferenciais de DR
na infância.

As alterações vasculares retinianas são semelhantes às da retino-
patia da prematuridade, todavia os indivíduos acometidos apre-
sentam história de nascimento a termo, com peso ao nascimento
adequado, sem história de intercorrências perinatais (inclusive sem
necessidade de oxigenioterapia)(1).

A fundoscopia geralmente apresenta: tração retiniana tempo-
ral (dragging), zona avascular na retina periférica e vasos retinianos
periféricos retificados formando anastomoses ao longo da interface
avascular. Pode haver evolução destas lesões com proliferação e
exsudatos/hemorragias sub-retinianos, além de DR e glaucoma neo-
vascular(1).

A angiofluoresceinografia caracteriza-se por: extravasamento
do contraste dos vasos anormais com terminações aneurismáticas
na interface vascular-avascular da retina periférica. A zona avascular
pode estar presente nos 360° periféricos, entretanto a zona de
isquemia caracteristicamente é mais ampla no setor temporal(1).

Gow e Oliver(5) propuseram uma classificação da FEVR em três
estadiamentos clínicos. Há também outras classificações propostas,
de acordo com a gravidade da doença, tipo/extensão do DR e seu

 Figura 1. Exame externo revela corectopia e ceratopatia em faixa no olho direito (A) e olho esquerdo calmo, sob
midríase medicamentosa (B). Fundoscopia inicial do olho direito (C) revelando descolamento de retina total seroso e
do olho esquerdo (D), revelando disco óptico elevado com bordas pouco nítidas, retina aplicada, vasos com aspecto de
tração para região temporal, alteração vascular na periferia temporal com traves vítreas neste setor. Fundoscopia atual
do olho esquerdo (E e F) com achados semelhantes aos anteriormente descritos.
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 Figura 2. Ultrassonografia do OD (A) revelando diâmetro axial diminuído e descolamento de retina total em funil aberto, com áreas de calcificação,
sem evidência de tumores intraoculares. O ultrassom do OE (B) revelou diâmetro ântero-posterior preservado, sem outras alterações. A
angiofluoresceinografia do OE (C a J) mostrou distorção dos vasos retinianos e fechamento vascular periférico, evidenciado pela zona avascular
periférica, com extravasamento difuso periférico, próximo ao nervo óptico e por alguns vasos paramaculares.

componente (predominantemente exsudativo/tracional)(4,6). Ape-
sar disso, sabe-se que há uma grande variabilidade na sua expressão
fenotípica, visto que uma parte considerável de pacientes apresenta
uma forma moderada da doença, que só pode ser detectada com o
auxílio da angiofluoresceinografia. Em uma série de 12 casos de
FEVR, embora alguns fossem assintomáticos (7 pacientes: 14 olhos),
a angiofluoresceinografia demonstrou que praticamente todos
apresentavam alteração na perfusão da retina periférica (13 olhos),
sem outros achados, ratificando mais uma vez sua importância no
arsenal diagnóstico(3).

Há poucos casos de FEVR descritos na literatura nacional(7,8),
embora esta doença possa ser mais comum do que o relatado, devido
à sua dificuldade diagnóstica e considerável número de diagnósticos
diferenciais.

Diante dos exames, as principais hipóteses diagnósticas aventa-
das foram: FEVR, doença de Coats e retinopatia da prematuridade.
Entretanto, esta é menos provável, pela ausência de intercorrências
perinatais.

Por sua vez, a doença de Coats é caracterizada por telangecta-
sias retinianas idiopáticas com exsudação intra/sub-retiniana, sem
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tração retiniana/vítrea aparentes. É uma condição esporádica, não-
hereditária, que não está associada a anormalidades sistêmicas. Em
uma revisão de 150 casos, verificou-se que a média de idade do
diagnóstico foi de 11 anos, em indivíduos brancos (82%), do sexo
masculino (76%), de acometimento unilateral (95%) e predominan-
temente do quadrante temporal (42%)(9).

Embora haja algumas semelhanças, na FEVR, não há preferência
por sexo e o acometimento é bilateral. Assim, a constatação de tração
vitreorretiniana no setor temporal e os achados sugestivos da an-
giofluoresceinografia corroboraram sobremaneira para o diagnós-
tico de FEVR.

Pelo fato da apresentação clínica desta doença ser tão assimé-
trica, esta acabou simulando doença de Coats inicialmente. Além
disso, estudos recentes teorizam que mutações no gene NDP esta-
riam associadas com um espectro de alterações retinianas, englo-
bando desde a FEVR até a doença de Coats. Desse modo, cogita-se
que estas doenças seriam expressões fenotípicas diferentes de
alterações no mesmo gene. O NDP seria responsável pela codifica-
ção da proteína norrina, relacionada à angiogênese/desenvolvi-
mento vascular da retina e estímulo direto na proliferação das células
ganglionares. Os testes genéticos moleculares do gene NDP, em-
bora clinicamente disponíveis(10), ainda não são factíveis em nosso
meio. Assim, métodos diagnósticos auxiliares adicionais são essen-
ciais, bem como um exame pormenorizado, para melhor caracteri-
zação/diferenciação entre estas duas patologias.

Os tratamentos propostos para a FEVR consistem em observa-
ção, fotocoagulação periférica a laser (estágios iniciais) e/ou cirurgia
vitreorretiniana (casos avançados bem selecionados)(5). Como os
resultados anatômicos/funcionais são menos promissores em olhos
com estágios mais avançados de FEVR, uma intervenção precoce
parece ser benéfica.

Glaucoma neovascular e DR são complicações associadas à FEVR(1).
Além disso, existe a possibilidade de rápida progressão da doença
no olho menos acometido. Por conseguinte, é essencial o conheci-
mento desta doença e de seus diferenciais para que seja feito um
diagnóstico precoce e o tratamento seja prontamente instituído antes
do desenvolvimento do DR extenso. Desse modo, recomenda-se
que os pacientes afetados sejam examinados regularmente, bem
como seja realizado o exame preventivo de seus familiares para se
detectar casos de FEVR em estágios precoces.
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