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RESUMO

Os autores apresentam um caso de distrofia macular em forma-de-borbo-
leta, diagnosticado em paciente do sexo masculino, apresentando conco-
mitante atrofiado epitélio pigmentado daretinae perdavisual central em
um dos olhos. Os achados relatados contrariam conceitos inicialmente
disponiveis de curso sempre benigno da doenca. A lesdo caracteristicae
bem delimitadano pdlo posterior eaangiofluoresceinografia, permitiram
estabel ecer o diagndstico. Descreve-se ainda, pelaprimeiravez, os acha-
dos dadistrofiaem forma-de-borbol etaa tomografia de coeréncia dptica.

Descritores: Distrofias hereditarias da cérnea; Epitélio pigmentado ocular/anormalida-
des; Tomografia de coeréncia Optica; Relatos de casos [Tipo de publicacéo]

INTRODUCAO

Distrofias em padréo do epitélio pigmentado da retina constituem um
grupo de doencas maculares, geneticamente herdadas e com apresentacdo
clinica variada, sendo freqlientemente causadas por mutagdes no gene
periferina/RDS (Retinal Degeneration Slow)®. As formas mais freqliente-
mente descritas sdo a distrofia viteliforme do adulto (DVA), distrofia re-
ticular (DR), distrofia em padrdo simulando fundus flavimaculatus
(DPFFM), fundus pulverulentus (FP) e distrofia em forma-de-borboleta
(DFB)®@. Em geral sdo transmitidas por heranca autossdmica dominante®,
com excegdo descrita a distrofia reticular, que apresenta heranga presumi-
damente recessiva®.

Clinicamente, caracterizam-se pela presenca de depoésitos de coloragéo
e disposicdo variados ao nivel do epitélio pigmentado da retina (EPR),
bilateralmente. O diagnostico € realizado através do exame clinico, angio-
fluoresceinografia e por testes el etrofisiol 6gicos, sendo, em geral, o eletro-
oculograma (EOG) subnormal e o eletro-retinograma (ERG), normal ®.

A variante em “forma-de-borboleta” das distrofias em padréo foi inicial-
mente descrita em 1970, por Deutman et al.©®. Neste subtipo de distrofia, os
depdsitos no EPR encontram-se dispostos entre 3 a 5 pequenas projecdes a
partir do centro foveal, adquirindo aspecto semelhante ao de asas de bor-
boleta. Este padréo € melhor evidenciado a angiofluoresceinografia®.

O diagnostico é freqlientemente estabelecido na segunda ou terceira
décadasdevida, apartir de exame oftalmol 6gico de rotina. Os pacientes sdo
geralmente descritos como assintomaticos, podendo manter visdo normal
ou discretamente diminuida durante toda a vida®. Apesar de os achados de
Deutman et al.® sugerirem que a distrofiaem forma-de-borbol eta apresenta
curso relativamente benigno, estudos recentes descreveram esta doenca
como crbnica e progressiva, podendo estar associada a manifestacfes
como atrofia do EPR macular e neovascularizagéo coroidea, com possivel
deterioracdo visual®9.
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No presente trabal ho relatamos o caso de um paciente com
distrofia em forma-de-borboleta, com deterioragdo da visio
central em um dos olhos. Descrevemos ainda aspectos obser-
vados a tomografia de coeréncia Optica, método propedéutico
de utilizag8o ainda no relatada nesta variante de distrofiaem
padréo.

RELATO DE CASO

I.F.M., sexo masculino, pardo, 50 anos de idade, procurou
assisténcia oftalmolégica para consulta de rotina referindo
dificuldadesvisuaisparaleitura. Referiaandadiminuicéo pro-
gressiva da acuidade visual ao longo davida e perda da viséo
central do olho direito, de maneira progressiva, havia 10 anos.
Referia consanguinidade, pais primos em primeiro grau, que
havia pessoas na familia com dificuldades visuais, porém néo
soube especificar. Referiu hipertensdo arterial controlada,
tendo negado outras doencas.

Ao exame oftalmol 6gico apresentava melhor acuidade vi-
sual corrigida de 20/400 no olho direito (OD) e 20/70 no olho
esquerdo (OE), apresentando equivalente esférico de +0,50
em ambos os olhos (AO). Apresentava exame biomicrosco-
piconormal ePIO de 14 mmHg em AO. Ao exame de oftalmos-
copia indireta e biomicroscopia de fundo foram observados
depositos sub-retinianos, de col oragcdo amarel adae com rel ati-
vo padrdo de organizagdo, em toda a mécula (Figura 1). A
angiofluoresceinografia observou-se, no OE, padréo classico
de distrofia em forma-de-borboleta com evidenciagcdo das
“asas’. No OD observou-se perda do padrdo anteriormente
descrito, pela presenca de atrofia do EPR com aparente ponto
fibrético central e hiperfluorescéncia nas margens da érea de
atrofia (Figura 2). A tomografia de coeréncia optica (OCT)
evidenciou aumento da “refletividade” e espessamento da
linhacomposta pel o complexo EPR-Coriocapilar demonstran-
do anatomicamente a presenca dos depositos naguela topo-

grafia(Figura3). O pacientefoi orientado quanto a necessida-
de de acompanhamento regular e Ihe foram prescritos 6culos
para perto com adicdo de +4,00 dioptrias, tendo obtido acui-
dade visual para perto de J2.

DISCUSSAO

A distrofia em forma-de-borboleta pertence ao grupo de
doengas hereditérias reunidas sob a denominagéo “distrofias
em padréo” do EPR. Apresentam, em geral, transmi sséo autos-
sdmica dominante, sendo recentemente adicionado a este
conceito a mutacéo no gene RDS/periferina como causa pri-
mordial e freqlente da doenca®!?. No caso relatado ndo foi
realizada investigacdo genética paraidentificacdo da herancae
possiveis mutacBes em seu gendtipo. Além disso, a relatada
consanguinidade dos pais do paciente e a desinformagéo sobre
casos semel hantesnafamiliadificultaram acorrel agdo daprova
vel herancagenética, umavez que adistrofiareticular de Sjogren
pode apresentar fendtipo semel hante e tem herancareconhecida-
mente recessiva®.

No caso relatado o diagnostico foi realizado através do
exame clinico, onde foram observados depositos amarelados
ao nivel do EPR, e pelaangiofluoresceinografia, aqual eviden-
ciou, especialmente no OE, o classico padrdo da distrofia asas
de borboleta. Testes eletrofisioldgicos ndo foram realizados,
no entanto a associacdo entre o exame clinico e o cléssico
padrado da distrofia, observado sobretudo no olho esquerdo, a
angiofluoresceinografia, permitiram o diagnéstico. A natureza
dos depdsitos ao nivel do EPR foi elucidada por Zhang et al .49,
em analise histopatol 6gica. Neste estudo confirmou-se que 0s
depdsitos sub-retinianos eram constituidos basicamente por
lipofuscina, fato este que corrobora com o diagndstico diferen-
cial das distrofias em padréo com doencas como a degeneracéo
macular relacionadaaidade (DMRI) e distrofias outras como o

Figura 1 - Retinografia colorida demonstrando pontos sub-retinianos amarelados e organizados
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Figura 2 - Angiofluoresceinografia. A: padrdo de distrofia alterado pela evidéncia de atrofia geografica do EPR macular; B: classico padrdo
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angiografico da distrofia em forma-de-borboleta mostrando aspecto em “asas” a partir do centro foveal.

Figura 3 - OCT. Tomografia de coeréncia 6ptica da macula do paciente mostrou evidéncia de espessamento do complexo EPR-coriocapilar, além
de discreta atenuagdo da imagem da coriocapilar por bloqueio parcial a passagem do feixe de laser correspondente as areas de deposito.
Observa-se ainda estrutura anatémica retiniana preservada.

fundusflavimaculatus eadoencade Best. Ao examede OCT foi
observado espessamento do complexo EPR/coriocapilar com
preservacdo da arquitetura retiniana e da coriocapilar, como
demonstrado anteriormente por Pierro et al.*? em série de casos
de distrofia viteliforme do adulto, outra forma de distrofia em
padrdo. Osachadosdo OCT nadistrofiaem forma-de-borboleta
s80 aqui relatados pelaprimeiravez.

Apesar de inicialmente descrita como doenga de curso
estavel e benigno®, estudos mais recentes demonstram a
possibilidade de carater progressivo das distrofias em padréo.
Estaperdavisual ocorreriaem decorrénciado aparecimento de
areas de atrofia ou pelo desenvolvimento de neovasculari-
zacdo coroidea, com incidénciavariando entre 5 e 50%(1813-16),
No presente caso 0 paciente apresentava no OD &rea de atrofia
do EPR foveal e acuidadevisual de 20/400, enquanto que no OE
apresentava melhor acuidade visual corrigida de 20/70, sem
sinais de alteragdes maculares que ndo os depdsitos classicos

da distrofia. O paciente relatado apresentava como principal
queixa dificuldade visual para perto. Apesar de sua acuidade
visual enquadrar-se no conceito de baixa visdo, ndo apresen-
tava queixas visuais paralonge. Com adicdo de +4,00 dioptrias
atingiu visdo para perto de J2 tendo referido satisfagdo com a
correcgo. E importante em pacientes com este tipo de doenca
ocular, observar apossibilidade de baixavisua e anecessidade
de adaptacédo de recursos opticos de visao subnormal.

A distrofiaem forma-de-borbol eta constitui entidade rara,
assim como as demai s distrofias em padréo do EPR. Apesar de
pouco freqlientes € necessario que estejamos al ertas para este
grupo de doencas, principalmente devido a seu diagnéstico
diferencial com doengas mais prevalentes, especialmente a
DMRI, a potenciais complicacdes inerentes a sua evolucgéo
como o desenvolvimento de neovascularizagdo coroidea e
consequiente perda da funcéo macular.
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ABSTRACT

The authors present a case of butterfly-shaped pattern dys-
trophy diagnosed in a male patient, with retinal pigmented
epithelium atrophy and central visual acuity decrease in one
of the eyes. The evolution of this case was not benign as
described in previousreports. A well-defined lesion located in
the posterior pole of both eyes associated with fluorescein
angiography allowed the diagnosis of this pattern dystrophy.
Optical coherence tomography was performed, showing the
aspects of the pathology, for the first time.

Keywor ds: Corneal dystrophies, hereditary; Pigment epithe-
lium of eye/abnormalities; Tomography, optical coherence;
Case reports [Publication type]
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