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Resumo

Apresentamos um caso de distrofia macular oculta bilateral, em paciente de 70 anos com queixa de baixa acuidade visual progres-
siva, sem achados fundoscopicos ou angiograficos justificaveis. Foram realizados exames de imagem do sistema nervoso central que
afastaram lesdes expansivas e testes eletrofisioldgicos que sugeriram diagndstico.
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ABSTRACT

We report a case of bilateral occult macular dystrophy in a 70-year-old woman with progressive low visual acuity, without justifiable

fundoscopic or angiographic findings. Imaging tests were done to excluding expansive lesions and electrophysiological tests that sug-
gested the diagnosis.
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Distrofia macular oculta

INTRODUCAO

distrofia macular oculta consiste na perda progressiva
Ada visdo -2 devido a perda dos cones foveais  com

eletroretinograma (ERG) macular focal anormal asso-
ciado a fundoscopia, angiografia fluoresceinica e ERG full-field
normais.>#

Inicialmente foi descrita como doenca autossomica domi-
nante, de carater hereditario.® Entre os genes mapeados estd o
RP1L1,%¥ que codifica um fotorreceptor de 2400 aminodcidos.)
Sabe-se que a existéncia desta mutacdo tem grande importancia
na progressio na doen¢a.® Entretanto, as muta¢des do RP1L1
néo sao exclusivas da distrofia macular oculta, e estdo associados
também a fendtipos de retinose pigmentar.®

Atualmente sao descritas duas formas de distrofia macular
oculta, sendo elas: hereditdrias e esporddicas.® Na forma espo-
radica ocorre defeito na jun¢do do segmento externo e interno
dos fotorreceptores.®

O inicio dos sintomas pode ser amplo (6-81 anos),com perda
da acuidade visual e visdo de cores.®) O diagndstico da doenga
costuma ser tardio em razdo da normalidade da fundoscopia,®
visto que, mesmo em estagios avancados permanece inalterado.
(4) A boa aparéncia do fundo de olho provavelmente ¢ atribuida
a boa func¢io do epitélio pigmentar da retina.*®

A fim de definir precocemente o diagndstico e com menor
custo, casos suspeitos devem ser avaliados seguindo ordem de
Tomografia de Coeréncia Optica (OCT), seguida de Angiografia
Fluoresceina (AF), ERG full field, ERG multifocal e posterior-
mente exames mais avangados, como Tomografia Computadori-
zada (TC) ou Ressonancia Magnética (RM) de cranio.® O teste
genético € o exame diagndstico mais preciso, entretanto de dificil
acesso. Desta forma, o diagnédstico depende de exame oftalmo-
16gico multimodal.®

Até o momento, ndo existe tratamento efetivo por ser uma
forma idiopdtica de degeneragao macular.®

RELATO DE cAsO

IRN, género feminino, 70 anos, dona de casa, natural do
Rio de Janeiro, procurou atendimento devido a insatisfacdo com
facectomia realizada no olho esquerdo (OE) e baixa acuidade
visual (BAV) progressiva em ambos os olhos. Ao exame, apresen-
tava acuidade visual corrigida de 20/200 em olho direito (OD) e
20/400 em OE, biomicroscopia de segmento anterior demonstran-
do catarata nuclear 2+/4+ em OD e lente intraocular tépica em
OE, tonometria de aplanacdo dentro da normalidade em ambos
os olhos (AO). Fundoscopia evidenciando discos 6pticos com
contornos regulares e escavacao fisioldgica, arcadas vasculares
preservadas, brilho foveal preservado e degeneracao paving stone
inferior em AO (Figura 1).

Diante do quadro de BAV sem causa aparente justificavel ao
exame oftalmoldgico, exames complementares foram solicitados.
O OCT demonstrou atrofia foveal central com alteragdo da zona
elipsoide em AO (Figura 2). A AF (Figura 3) e o Potencial Evocado
Visual (PEV) encontravam-se dentro da normalidade. A RM de
cranio excluiu lesdes expansivas ou vasculares e evidenciou dilatagdo
de ventriculos supratentoriais, sulcos corticais e cisternas da base. O
exame de RM de 6rbita encontrava-se dentro da normalidade. O ERG
escotdpico e fotdpico de campo total foram normais em OD e subnor-
mais em OE. O ERG multifocal (Figura 4) demonstrava diminui¢do
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Figura 2: Tomografia de Coeréncia Optica de olho direito (A) e olho
esquerdo (B)

Figura 3: Angiografia fluoresceinica do olho direito (A) e esquerdo (B)

da amplitude da onda P1 na regido central em AO.

Diante do caso de BAV em ambos os olhos, com fundos-
copia inespecifica, atrofia foveal em OCT, ERG com amplitude
reduzida,sem anormalidades em exames de imagem, PEV ou AF,
sugeriu-se o diagndstico de maculopatia oculta. O teste genético
nao foi realizado devido dificuldade de acesso ao exame.

DiscussAo

Virios estudos tem demonstrado que a idade caracteris-
tica de apresentacgdo da distrofia macular oculta varia entre 6 e
81 anos® e ndo costuma progredir apds os 60 anos.” Em nosso
relato a paciente foi diagnosticada aos 70 anos correspondendo
a faixa etdria citada.

Na maculopatia oculta ocorre piora progressiva da acuidade
visual com fundoscopia e AF geralmente normais, contribuindo
pouco com o diagndstico. A AF pode evidenciar hiperfluores-
céncia, principalmente em doenga avangada,® com sinal circular
ao redor da fovea que pode significar lesd@o nos fotorreceptores
ou no epitélio pigmentar da retina.”’ No caso descrito, néo foi
observada nenhuma alterac¢do na fundoscopia e na AF.

O OCT ¢ essencial no diagnéstico da distrofia macular
oculta pois demonstra aspecto caracteristico de perda bilateral
da zona elipsoide na regido central.®->® Baseado nos achados
tomogréficos, sabe-se que a distrofia oculta estd relacionada a de-
formidades dos fotorreceptores.® Desta forma, o padrdo de perda
visual estd diretamente relacionado ao grau de acometimento de
cones e das hastes de fotorreceptores.V

A paciente do caso relatado apresentou afinamento da
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Figura 4: Eletrorretinograma multifocal do olho direito (A) e olho esquerdo (B).

regido foveal ao OCT, achado que corrobora com diagnéstico de
distrofia oculta. Entretanto, apesar de caracteristico, a perda da
zona elipsoide ndo é patognomonica de distrofia macular oculta
© e pode ser encontrado ainda na exposic¢do a nitrito de alquila
e tamoxifeno, e na retinopatia solar.®

Os testes eletrofisioldgicos e genéticos sdo importantes
para diferenciar a distrofia macular oculta da distrofia de cones
e bastonetes, e da acromatopsia. ®

O PEV nesta afeccdo pode cursar com reduc@o da amplitude
ou aumento da laténcia, achado nao especifico, porém adicional
no diagnéstico diferencial de ambliopia e doengas do nervo 6p-
tico como a neurite Optica retrobulbar.®? No caso apresentado
o PEV era normal.

Segundo Fujinami et al. o ERG multifocal da distrofia
macular oculta demonstra caracteristicamente alteragdo nos 15°
centrais.” Nosso paciente apresentava ERG full-field normal em
OD e subnormal em OE, e ERG multifocal com redugdo central
bilateral, semelhante aos casos encontrados na literatura. 119

A Microperimetria oferece melhor capacidade de avaliar es-
cotomas e déficit visual relacionado a fixacdo nos casos de distrofia
macular oculta quando comparado a outras técnicas perimétricas.
(2 Normalmente apresenta diminuic¢do da sensibilidade foveal.(®)

Relatamos o caso de uma paciente com distrofia macular
oculta diagnosticada com exames clinico, testes eletrofisioldgicos,
OCT e AF mesmo na auséncia de teste genético. Salientamos a
importancia deste diagnostico diferencial em casos sintomaticos
com poucos ou nenhum achado fundoscépico.
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