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RESUMO

As distrofias em padréo do epitélio pigmentar da retina constituem um grupo heterogéneo de doengas hereditarias da macula que tém
origem em mutagdes do gene periferina/RDS. Sao caracterizadas pelo acimulo de lipofucsina no epitélio pigmentar da retina que resultam
em diferentes padrdes fenotipicos e podem ser confundidas com drusas. Em alguns casos o curso nao é favoravel pois ha formagao de
atrofia geografica ou neovascularizagdo de coroide. Apresentamos um caso de distrofia padrdo do epitélio pigmentar da retina em um
paciente do sexo masculino com baixa visdo associada a descolamento de epitélio pigmentar da retina e tubulagao da retina externa em
févea do olho esquerdo cujo principal diagnostico diferencial foi realizado com a degeneragao macular relacionada a idade.
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ABSTRACT

Retinal pigment epithelium pattern dystrophies comprise a heterogeneous group of hereditary diseases of the macula that originate from
the mutations of the peripherin/RDS gene. They are characterized by the accumulation of lipofuscin in the retinal pigment epithelium,
which results in different phenotypical patterns and may be confused with drusen. In certain cases, the course is not favorable, due
to geographic atrophy formation or choroidal neovascularization. Here, we report a case of pattern dystrophy of the retinal pigment
epithelium in a male patient with poor vision, associated with retinal pigment epithelium detachment and external retinal tubulation in
the fovea of the left eye. The main differential diagnosis was age-related macular degeneration.
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RESUMEN

Las distrofias en calidad del epitelio pigmentario de la retina constituyen un grupo heterogéneo de enfermedades hereditarias de la
macula que tienen origen en mutaciones del gene periferina/RDS. Se caracterizan por el acimulo de lipofucsina en el epitelio pigmentario
de la retina que resultan en diferentes estandares fenotipicos y se pueden confundir con drusas. En algunos casos, el curso no es
favorable, pues hay formacion de atrofia geografica o neovascularizacion coroidea. Presentamos un caso de distrofia estandar del
epitelio pigmentario de la retina en un paciente del sexo masculino con baja vision asociada al desprendimiento de epitelio pigmentario
de la retina y tubulacion de la retina externa en fovea del ojo izquierdo, cuyo principal diagndstico diferencial ha sido realizado con la
degeneracion macular relacionada a la edad.
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Distrofia padrao do EPR simulando DMRI
INTRODUGAO

Distrofias em padrao do epitélio pigmentar da retina constituem um grupo de doengas com herancga
autossémica dominante, associadas a muta¢des no gene periferina/RDS, que apresentam acumulo de lipofucsina
ao nivel do epitélio pigmentado da retina (EPR) ou no espago sub-retiniano’2.

A disposi¢cdo de acumulo dos pigmentos define os fendtipos clinicos e frequentemente mais de uma
apresentagao pode coexistir®. A apresentagado clinica possui semelhangas com outras doengas que atingem
a macula como a degeneracdo macular relacionada a idade (DMRI), doenga de Stargardt e coriorretinopatia
serosa central (CRSC)*.

Os pacientes com distrofia padrdo podem permanecer assintomaticos ao longo da vida ou apresentarem
sintomas visuais que variam desde um discreto embagcamento visual e metamorfopsia até a perda da visédo
central por formagéo de atrofia geografica ou neovascularizagédo de coroide®.

Apresentamos um caso de distrofia padrao cujo principal diagndstico diferencial foi realizado com a DMRI.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo masculino, branco, 46 anos de idade, apresentou queixa de embacamento visual
progressivo em olho esquerdo com inicio ha 6 meses, porém com melhora parcial espontanea observada nos
ultimos 2 meses. Ao exame oftalmolégico apresentava acuidade visual com correcdo de 20/20 em olho direito
e 20/60 em olho esquerdo. Nao possuia alteragdes no exame biomicroscopico e a pressao intraocular era de
14mmHg em ambos os olhos. A fundoscopia em ambos os olhos foram observados depdsitos sub-retinianos
de coloragao amarelada (flecks-like) distribuidos em polo posterior e média periferia com aparente confluéncia
em regido central da macula (Figura 1A, B). Na fovea do olho esquerdo visualizava-se lesdo arredondada,
elevada e com hipopigmentacao do EPR (Figura 1B). O exame de autofluorescéncia evidenciou multiplas areas
hiperautofluorescentes, correspondentes aos locais dos depésitos (Figura 1C, D). Afluoresceinografia apresentou
areas difusas de hiperfluorescéncia tardia por impregnagao com maior intensidade em regidao macular em ambos
os olhos (Figura 1E, F). A tomografia de coeréncia dptica spectral-domain (OCT-SD) em olho direito mostrou
a presenca de material hiperrefletivo entre a retina neurossensorial e 0 complexo EPR-membrana de Bruch
(figura 1G), enquanto em olho esquerdo foi observado descolamento do epitélio pigmentar da retina (DEP) e
tubulacao da retina externa em regiao foveal (figura 1H). Complementou-se a investigagdo diagndstica com
exame de angiografia por OCT pela possibilidade de existir neovascularizagdo de coroide em local do DEP em
olho esquerdo, porém nao foram evidenciados sinais de fluxo no angiograma (Figura 2). O Eletrorretinograma de
campo total mostrou disfungao retiniana difusa de cones e bastonetes em ambos os olhos e o eletro-oculograma
apresentava-se sub-normal. Nao foi realizado teste genético para avaliar mutagédo do gene periferina/RDS. Foi
orientado ao paciente realizar acompanhamento clinico regular e testes com grade de Amsler semanalmente.

DISCUSSAO

As distrofias em padrao sao um grupo heterogéneo de doengas maculares, geralmente diagnosticadas em
torno da 22 ou 32 década de vida, que podem apresentar semelhancas com outras afec¢ées que atingem a macula,
dentre elas, a DMRI € uma das causas mais frequentes de confusao diagndstica e tratamentos desnecessarios
nesses pacientes’?4. Isso ocorre pela aparéncia dos depdsitos sub-retinianos que muitas vezes sao confundidos
com drusas e a possibilidade de desenvolver areas de hipopigmentacao/atrofia do EPR ou neovascularizagao
de coroide em pacientes com idade mais avangada®. Em estudo realizado por Ozkaya et al. apenas 45% dos
pacientes obtiveram o diagndstico correto de distrofia padrao e os outros 55% foram diagnosticados como DMRI,
CRSC ou alteragoes inespecificas do EPR?.

Os achados clinicos que distinguem as distrofias em padrdao da DMRI incluem a idade precoce de
aparecimento da doenga, a auséncia de drusas em seu formato caracteristico e a presenca de pigmentos
amarelo-acinzentados em varios padroes na area macular’. Esse material composto por lipofucsina tem origem
na disfuncao fagocitaria dos segmentos externos dos fotorreceptores pelo EPR determinada pela mutagao no
gene periferina/RDS localizado no cromossomo®#8,

Na distrofia padrao o exame de autofluorescéncia mostra areas de hiperautofluorescéncia nos locais
de acumulo do pigmento e hipoautofluorescéncia em areas atréficas do EPR®. A fluoresceinografia é util para
investigacao de neovascularizagio de coroide e para diferenciar a distrofia padrao da doenga de Stargardt pois
nao ha siléncio coroideo®'°. No exame de OCT pode ser identificada desorganizacgao citoarquitetural das camadas
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Figura 1. (A e B) Retinografia colorida demonstrando depdsitos sub-retinianos em ambos olhos e area de elevagéo
com hipopigmentagéo na févea do olho esquerdo (seta preta). (C e D) Autofluorescéncia do polo posterior com
areas de hiperautofluorescéncia correspondentes aos locais de acimulo de lipofucsina. (E e F) Fluoresceinografia
evidenciando areas de hiperfluorescéncia tardia por impregnacéo em regido macular. (G) OCT-SD em olho direito
com presencga de deposito de lipofucsina no espago sub-retiniano. (H) DEP e tubulagéo da retina externa em
OCT-SD do olho esquerdo (seta branca).
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Figura 2. Exame de angiografia por OCT em olho esquerdo descartou a presenca de neovascularizagéo de coroide. Na coriocapilar observamos artefatos
de projecéo dos plexos vasculares retinianos.

externas da retina, espessamento do EPR e material hiperrefletivo, correspondentes aos depdsitos de lipofucsina,
localizados ao nivel do EPR ou entre a retina neurossensorial e o0 complexo EPR-membrana de Bruch?'. Os
exames de eletro-oculograma e eletrorretinograma, principalmente o multifocal, podem estar alterados®'%3.

Embora a maioria dos casos de distrofia em padrao apresentem bom progndéstico visual, a perda da visao
central em idades avancadas pode acontecer em até 50% dos casos, sendo proporcionada pela formacéao
de atrofia geografica ou neovascularizacao de coroide®''*. Se houver formagédo de membrana neovascular
o tratamento envolve o uso de agentes anti-VEGF isoladamente ou concomitante com PDT, porém ha relatos
de casos que evidenciaram remissdo espontanea da neovascularizagdo sem necessidade de tratamento®7813,

No caso descrito, o paciente apresentou achados caracteristicos de distrofia padrao multifocal simulando
fundus flavimaculatus em ambos os olhos, que é caracterizada pela presenga dos depésitos amarelados (flecks-
like) em polo posterior e além das arcadas vasculares*'®. Em olho direito foi possivel visualizar também o subtipo
em forma de asas de borboleta pela presenca dos depdésitos dispondo-se em proje¢cdes em formato de asas a
partir do centro foveal''®. Ainda na fundoscopia, 0 aspecto dos depdsitos na regido macular semelhantes a drusas
moles confluentes em ambos os olhos, a hipopigmentagao foveal com elevagdo do EPR em olho esquerdo e
a presenca de tubulacdo da retina externa evidenciada no exame de OCT desse olho sugeriram inicialmente
o diagnéstico de DMRI. Essa hipotese diagndstica foi afastada pois o paciente apresentava idade inferior a
compativel com a doencga, as lesbes em média periferia diferiam do aspecto clinico das drusas e no OCT-SD os
depositos estavam localizados predominantemente no espago sub-retiniano. O relato do paciente em apresentar
baixa visdo em olho esquerdo, com melhora parcial do sintoma nos ultimos meses, juntamente com a analise
dos achados do OCT neste olho em regido foveal, sugeriam a presenca de neovascularizacdo de coroide no
local, porém foi descartada esta hipétese apds exame de angiografia por OCT. A formacao do DEP, portanto,
pode estar relacionada a presenca de material viteliforme sub-EPR17, enquanto a presenca de tubulacéo da
retina externa representa consequéncia do dano prévio ocasionado pela lipofucsina aos fotorreceptores, com
posterior reabsorcao do depdsito'®.

Este relato acrescenta a literatura um caso de distrofia padréo do epitélio pigmentar da retina, com
apresentacdo de mais de um subtipo da doenga, cujo principal diagndstico diferencial foi com a DMRI. Verificou-
se ainda no OCT-SD a presenga de tubulacao da retina externa em regido foveal do olho esquerdo, um achado
pouco descrito na literatura em casos de distrofia padrao, porém com mais relatos na DMRI. Conclui-se que
diante da suspeita de distrofia padréo do epitélio pigmentar da retina faz-se necessario utilizar as ferramentas
diagnésticas disponiveis para se evitar a confusdo diagndstica com outras doengas de maior prevaléncia e os
tratamentos desnecessarios.
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