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RESUMO

Os autores relatam um caso de paciente do sexo masculino, 27 anos, com
sindrome de Alport. Anteriormente ao tratamento cirargico do déficit
visual por facoemulsificagdo e implante de lente intra-ocular, o paciente
tinha sido submetido a transplante renal com recuperacgao total da fungao
do 6rgao. Acuidade visual do paciente apds o tratamento foi de 20/20 em
ambos os olhos. Descrevem sucintamente a etiopatogenia, sinais clinicos
e critérios diagndsticos da sindrome.

Descritores: Nefrite hereditaria/patologia; Nefrite hereditaria/etiologia; Nefrite heredita-
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INTRODUCAO

Nefrite hereditaria ou Sindrome de Alport é a forma progressiva de
doenca glomerular, comumente associada a alteracdes do cristalino e perda
da audicdo2. E definida como glomerulonefrite ndo-imune hematarica
hereditaria, caracterizada ultraestruturalmente pela espessura irregular, a-
delgacamento e delaminagao da membrana basal (MB) glomerular e tubular.
E mais freqiiente em homens®. Os sinais clinicos assim como os critérios
diagnosticos, sdo varidveis, tornando dificil definir exatamente o que ¢ a
sindrome®™.

O diagnostico da sindrome ¢ suspeitado em familiares com historia de
insuficiéncia renal, surdez e perda visual. No entanto, em 15% dos casos
ndo hé historia familiar e o diagnostico ¢é feito através de bidpsia renal®.

A Sindrome de Alport classifica-se em seis tipos, no entanto as
alteragdes oculares sao restritas aos tipos juvenil I, I e VI, mas podem néo
estar presentes em todos os casos®.

Alteracdes oculares - O lentecone ¢ a alteragdo ocular patognomonica
da sindrome. Corresponde a uma protusao da estrutura do cristalino em
forma conica (Figuras 1 e 2). Estd associado a catarata subcapsular pos-
terior em 80% dos casos'®. Varias teorias tem sido propostas para explicar o
desenvolvimento do lentecone. Bach e Hess, 1898, sugeriram que a capsula
posterior fina por erro no desenvolvimento embriondrio, resultasse em
lentecone posterior. Von Hippel sugeriu que a inflamacao vitrea fosse a
causa primaria®. Atualmente, a fragilidade da capsula tem sido apontada
como causa do lentecone progressivo e catarata subcapsular posterior. O
defeito pode estar presente nas MB de todo o corpo. Esta evidéncia sugere
uma doenga hereditaria comum das MB. Além do lentecone, podem ser
associadas a sindrome, a catarata subcapsular, rotura da capsula, esfero-
facia, miopia, atrofia da iris, sindrome da dispersdo pigmentar, anisocoria,
arco senil e alteragdes retinianas”.

Relato do caso - EGS, 27 anos, sexo masculino, natural da cidade de Tefé
- AM. Em 1985 iniciou com quadro clinico de edema progressivo de
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Figura 1 - Fotografia biomicroscoépica da alteragao do cristalino OE -
lentecone anterior e posterior

Figura 2 - Fotografia biomicroscoépica - sinal da gota de 6leo

membros inferiores, anemia, polidipsia, oligtiria, hipoacusia e
baixa da acuidade visual (AV) principalmente no olho es-
querdo. Nao houve melhora do quadro inicial com tratamento
clinico. Evoluiu com Sindrome urémica e diminui¢do acen-
tuada da AV. A biopsia renal (rim direito) revelou a microsco-
pia optica, esclerose glomerular difusa, alongamento do me-
sangio, atrofia tubular de alguns glomérulos e proliferagdo da
membrana basal (Figura 3). As eletromicrografias demonstra-
ram grande espessura da MB e fibrose intersticial do colage-
no, compativeis com Sindrome de Alport (Figura 4).

A histdria familiar registrou que 3 tios maternos apresentaram
insuficiéncia renal associada as altera¢des auditivas e visuais.

O exame oftalmoldgico revelou: AV OD 20/100; OE 20/200.
Biomicroscopia OD catarata capsular anterior e lentecone
posterior moderado; OE lentecone anterior e posterior
(Figuras 1 e 2). Oftalmoscopia OD alteragdes vasculares atro-
ficas na regido peripapilar; OE observacao prejudicada, por
aberragdes astigmaticas dos meios transparentes. Tonometria
OD 12mmHge OE 14 mmHg.

Ecografia: cdmara anterior OD = 3,79 mm; OE = 2,59 mm;
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Figura 3 - Dois glomerulos com esclerose (A e B). A esquerda (A)

aumento da lamina basal que ocupa quase todo o glomérulo; A direita

(B) alongamento do mesangio e esclerose glomerular. Resina-azul de
toluidina. Aumento: negativo 200X; foto 700X

e g Tl

Figura 4 - A lamina basal espessada apresenta delaminagao da lamina
densa (estrias no meio da MB). Eletromicrografia com aumento no
negativo, 1800X; na foto 4500X

cristalino OD = 3,29 mm; OE =4,39 mm; segmento posterior
OD=16,97mm; OE=17,23mm.

Tratamento: iniciou hemodialise apds o quadro de uremia,
permanecendo em tratamento até junho de 1995, quando sub-
meteu-se a transplante do rim direito (doador vivo - irma) com
total recuperacao da fun¢do renal, mas persistindo a baixa da
acuidade visual. Em 1997 o paciente submeteu-se a tratamento
cirurgico - facoemulsificacdo com implantacdo de lente intra-
ocular de 5 mm de didmetro, no saco capsular (Figura 5),
inicialmente OE e apos 30 dias 0 OD, resultando em AV 20/20
em ambos os olhos.
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Figura 5 - Fotografia pos-operatoria de 30 dias, mostrando a lente intra-
ocular no saco capsular com capsula posterior integra e transparente

DISCUSSAO

As alteragdes oculares na Sindrome da Alport, parecem estar
limitadas as familias com nefrite do tipo juvenil, com perda au-
ditiva®. Em contraste com a perda auditiva, comum na Sindrome,
o lentecone anterior ¢ menos freqiiente, mas ¢ patognomonico.

Presume-se que a patogénese da doenca ocorra por de-
feito do tipo IV da MB do glomérulo®. Na realidade o defeito
primario estd associado a heranga ligada ao cromossomo X,
em 85% dos casos"” como resultado de mutagdes do gene
COL 4A51%1D Estima-se que 2% a 5% dos casos do sexo
masculino ¢ 1% do sexo feminino, com insuficiéncia renal
cronica (IRC) seja devido a Sindrome de Alport cuja prevalén-
ciavariade 1:5000a 1:10000 nos EUA, no entanto estimativas
mundiais ainda ndo sdo possiveis de serem determinadas®. A
doenga nao esta associada a nenhum grupo racial ou regides
geograficas®. As manifestagdes iniciais da nefrite hereditaria
podem ser a hemattria assintomatica - sinal cardinal da Sin-
drome - e/ou proteintria. Inicia-se geralmente na infancia, mas
pode ser diagnosticada no adulto. A faléncia renal ocorre
freqiientemente (85%)"? em pacientes do sexo masculino
entre 16 e 35 anos. Pessoas do sexo feminino sdo na sua maior
parte, portadores sdos®. A perda auditiva, ocorre comumen-
te na inféncia, iniciando com a perda dos sons agudos, poden-
do progredir para a surdez total em 30% a 50% dos casos!?.

A evolucdo das manifestagdes oculares, parece guardar
relagdo com a deterioragdo da funcdo renal®.

A imagem biomicroscopica do lentecone (sinal da gota de
6leo) mostrado na figura 2 deste caso e registrado na ecografia
mostra a medida antero-posterior do cristalino (espessura),do
olho esquerdo significativamente maior, o que produz a ima-
gem do sinal referido (Figura 2).

O prognostico do paciente com Sindrome de Alport € pior
em jovens do sexo masculino. A historia familiar do paciente
revelou que trés tios maternos apresentaram insuficiéncia
renal associada as altera¢des auditivas e visuais mas que
faleceram sem o diagnostico e tratamento adequados. Apesar
da Sindrome ser rara (1:10000), a publicagdo deste caso se
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justifica pelo fato de o paciente ter historia clinica detalhada,
farta documentagdo da evolucdo das alteragdes, propedéutica
completa com resultado de bidpsias a nivel de microscopia
optica e eletromicrografias e fundamentalmente ter se sub-
metido a transplante renal com sucesso, garantindo-lhe uma
sobrevida bastante grande, para poder usufruir de técnica
cirirgica capaz de recuperar totalmente a sua fungdo visual.

ABSTRACT

The authors report the case of a 27-year-old male patient
with Alport syndrome. Prior to the surgical treatment of the
visual deficit by phacoemulsification of the lens and IOL im-
plantation, the patient had been submitted to renal transplan-
tation with total recovery of renal function. Visual acuity post-
surgery was 20/20 in both eyes. The authors present a short
description of the etiopathology, clinical signs and diagnostic
criteria of the syndrome.

Keywords: Hereditary nephritis/pathology; Hereditary nephri-
tis/etiology; Hereditary nephritis/diagnosis; Visual acuity;
Case report
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