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RESUMO

Este estudo relata o caso de um paciente adulto com depdsitos tipo drusen em ambos os olhos, evoluindo rapidamente
para atrofia macular extensa. A histéria clinica foi documentada na integra por oito anos com imagens de fundo de olho
e, embora semelhante a degeneragao macular atrofica relacionada a idade, a atrofia macular pode ser distinguida por
caracteristicas marcantes como depdsitos extensos do tipo drusen no polo posterior de ambos os olhos, atrofia macular
vertical e deteriorizagé@o da acuidade visual em pacientes com idade inferior a 50 anos.

ABSTRACT

Here, we describe an adult male with extensive drusen-like deposits in both eyes, rapidly progressing to extensive {2.1
[EN] Verify English word/phrase choice} macular atrophy. A fully documented eight-year clinical history, with fundus
images, has been reported, and although macular atrophy may resemble atrophic age-related macular degeneration, it
can be distinguished by some striking features, including extensive drusen-like deposits in the posterior pole of both eyes,
vertical macular atrophy, and rapid deterioration of visual acuity in patients under 50 years of age.
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INTRODUGCAO

A atrofia macular € uma doenc¢a que acomete a reting, levando a deficiéncia visual grave. As causas tém origens diferentes como
inflamacao, intoxicacéo, fatores hereditarios, e, predominantemente, degeneracao macular relacionada a idade (DMRI). O curso da
atrofia macular em DMA tem sido bem documentado 224, Apds o surgimento de depdsitos tipo drusen, pequenas dreas de atrofia
ocorrem na regido perifoveal. Essas areas tendem a ser confluentes ao longo dos anos e acompanham o desaparecimento ou
achatamento de drusas moles ##°, Normalmente, a atrofia macular néo se estende além da area perifoveal; no entanto, alguns pacientes
podem desenvolvé-la em estagios tardios da doenca, tornando-se legalmente cegos por volta de 70 anos de idade ou mais.

Este € o relato de um homem de 50 anos de idade com atrofia macular com depdsitos tipo drusen no pdlo posterior de ambos os
olhos, acompanhado por 8 anos. Embora seja semelhante a DMA atrdfica, a atrofia macular tem uma aparéncia clinica distinta e foi
considerada uma nova entidade clinica por Hamel et al.® em 2009. As caracteristicas marcantes incluem o surgimento precoce de atrofia
macular bilateral simétrica que ocorre geralmente em pacientes com idade inferior a 50 anos de idade, com um répido envolvimento da

févea e de todo o pdlo posterior até as arcadas vasculares temporais®.

RELATO DE CASO:

Em 2007, um homem branco de 43 anos de idade procurou atendimento oftalmolégico por estar com a visao deteriorada. A acuidade
visual (AV) foi de 20/20 OU com corregao de -7,00 D. A presséo intra-ocular foi de 13 mmHg, e a imagem de fundo de olho revelou
depdsitos tipo drusen no polo posterior de ambos 0s olhos. Angiografias fluoresceinicas de fundo de olho foram realizadas, revelando
depdsitos tipo drusen em ambos os olhos (Figura 1). Antioxidantes orais e vitaminas foram prescritos para o paciente conforme

formulacao do AREDS, Age-Related Eye Disease Sturdy (Estudo de Doencas Oculares Relacionadas a Idade).

Figura 1: Imagens coloridas de fundo de olho e angiografia fluoresceinica de fundo de
ambos os olhos do paciente, em 2007, aos 43 anos de idade.

Em 2012, o paciente foi reexaminado em outra clinica, apresentando a mesma visdo comprometida e as mesmas gueixas. Imagens
coloridas de fundo de olho foram feitas durante essa visita e posteriormente enviadas para estudo. No inicio de 2014, o paciente sofreu
uma grande perda da visdo e retornou para fazer um novo exame que revelou AV de 20/200 OD e 20/60 OS. Uma area de atrofia foi
observada nas regides foveal e perifoveal, juntamente com areas de degeneragéo simulando pedras de calgamento, distantes da regido
periférica de ambos os olhos. Retinografia colorida, autofluorescéncia e angiofluoresceinografia foram realizadas, revelando uma area

definida de atrofia macular em ambos os olhos com um diametro vertical maior (Figura 2). Electroretinografia multifocal (ERG) mostrou
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uma diminuicdo acentuada da funcdo dos cones de ambos os olhos (Figura 3). A ERG do campo cheio apresentou-se normal. A
tomografia de coeréncia ¢tica (OCT) revelou afinamento da macula na area atréfica com espessura foveal central medindo menos de
200 p.

Figura 2: Retinografia colorida, autofluorescéncia e angiografia
fluoresceinica de fundo de ambos os olhos feitas em margo de 2014.
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Figura 3: Electroretinografia multifocal apresentando diminuigao severa
na fun¢ao de cone de ambos os olhos.

3  e-Oftaimo.CBO: Rev. Dig. Oftalmol., Sao Paulo, 2015; 1 (3) Creative Commons Atribuicao-NaoComercial 4.0 Internacional


http://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/

A essa altura, a queixa principal do paciente estava relacionada a sua viséo a distancia. Ele alegou que ainda podia ler sem éculos
em funcao do erro midpico alto, e precisava de uma luz brilhante para realizar tarefas de curta distancia. O paciente nao tinha problemas
em matéria de adaptagéo a luz e ndo se queixou de fotofobia. No entanto, a viséo de cores foi severamente afetada. Um escotoma
central estava presente nos campos visuais de ambos os olhos.

Nos meses seguintes, a visao do paciente deteriorou-se rapidamente, e em outubro de 2014, a AV foi de 20/200 OU. A leitura s6 foi
possivel com ajuda para baixa vis&o.

Imagens de fundo de olho de ambos os olhos feitas durante 0 acompanhamento sdo mostradas na Figura 4. As imagens de OCT

de ambos 0s olhos obtidas no ano passado sdo mostradas nas Figuras 5 e 6.

Figura 4: Imagens de fundo de olho coloridas de ambos os olhos obtidas
em 2007 (superior) e 2014 (inferior).
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Figura 5: Imagens de tomografia de coeréncia 6tica do olho direito obtida
em margo de 2014 (superior) e em novembro de 2014 (inferior),
apresentando destruigao progressiva das camadas retinianas.
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Figura 6: Imagens da tomografia de coeréncia 6tica do olho esquerdo
obtidas em margo de 2014 (superior) e em novembro de 2014 (inferior),
apresentando destrui¢@o progressiva das camadas retinianas.

DISCUSSAOQ:

Com o avango da tecnologia e com o aumento do nosso conhecimento sobre DMA, seremos capazes de identificar diferentes
formas de doengas maculares que ocorrem na idade adulta. Recentemente, Hamel et al.® descreveram uma forma de atrofia macular
que ocorre mais cedo do que a DMA. Embora a atrofia macular seja semelhante a DMA, os autores a descreveram como uma nova
entidade clinica com caracteristicas diferentes da DMA. As principais caracteristicas incluem atrofia macular extensa com um diametro
vertical maior, ocorrendo por volta de 50 anos, juntamente com depdsitos pseudodrusen afetando todo o pdélo posterior e degeneracao
simulando pedras de calgcamento na periferia da retina.

Hamet et al. descreveram 18 pacientes com 50 anos de idade aproximadamente e com queixas de perda visual rapida, cegueira
noturna e escotoma central. O surgimento rapido da perda visual e da atrofia macular foram caracteristicas marcantes. Provavelmente,
muitos destes pacientes foram previamente diagnosticados com um tipo precoce de DMA. O trabalho de Hamel et a.® levou-nos a
considerar tal doenca retiniana como uma nova entidade clinica e as suas caracteristicas especificas e curso clinico devem ser
identificados para que os pacientes sejam adequadamente tratados.

Portanto, os pacientes adultos com depésitos tipo drusen no pdlo posterior de ambos os olhos podem ter um curso clinico diferente
daqueles com depdsitos regulares tipo drusen na area macular. De acordo com as nossas observagdes, esses pacientes rapidamente
progrediram para perda visual central, tornando-se legalmente cegos por volta de 50 anos de idade. Todas as outras caracteristicas
previamente descritas por Hamel et al.® foram observadas no caso presente, incluindo atrofia macular extensa em ambos os olhos com
um diadmetro vertical maior, escotoma central, depdsitos tipo drusen no pdlo posterior, déficit de visao colorida, degeneracao simulando
pedras de calcamento na periferia da retina, ERG focal mostrando uma grave diminuicao da funcao cone e rapida deterioracéo da AV
central.

Embora atualmente nenhum tratamento esteja disponivel para esta doenca, é importante identificar tal entidade clinica para que ndo

seja confundida com DMA em pacientes mais jovens.
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Comentario: Espectro da neuromielite 6ptica
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Neste artigo, os autores apresentam um caso interessante de atrofia macular progressiva bilateral simétrica associada com
extensos depdsitos tipo drusen em um homem de meia-idade, compativel com o diagndstico de atrofia macular extensa com aparéncia
pseudodrusen (EMAP), recentemente relatada por Hamel et al.

Em 2009, Hamel et al.! relataram a primeira série de 18 casos EMAP, representando uma nova entidade clinica. Inicialmente, os
pacientes apresentavam queixas de adaptacéo ao escuro, escotoma central € diminuicao da visdo de perto; depois, diminuicdo da
visdo distante seguida de perda de visdo central bilateral. Os pacientes tinham sido previamente diagnosticados com distrofia macular
incaracteristico, antes de 50 anos de idade, sem histérico familiar. A idade média do inicio da doenca foi de 47 anos (variagéo, 41-54
anos), 11/18 eram mulheres e miopia estava presente em 14/18 pacientes. A acuidade visual (AV) média inicial foi de 20/100 (percepcao
de luz de 20/20) e AV final foi reduzido a 20/200 em todos os olhos com excecdo de um. Exames para aquisicdo de imagens do
segmento anterior apresentaram-se normais. Outra série de casos EMAP foram posteriormente relatada por Querques et al.? e
Kamami-Levy et al.3

Em resumo, EMAP foi diagnosticada pelas seguintes caracteristicas: 123 1. atrofia macular bilateral e simétrica com um diametro
vertical maior; 2. rapido envolvimento do pdlo posterior e da févea; 3. inicio precoce (idade <55 anos); 4. numerosos depdsitos tipo
pseudodrusen no pdlo posterior e no equador; 5. degeneragéo simulando calgamento de pedra, predominantemente na retina
periférica quadrante inferior ou temporal.

Os depdsitos tipo pseudodrusen foram descritos como pontos "numerosos, amarelados, mal contrastados e planos localizados
no polo posterior e se parecem com drusas".® A tomografia de coeréncia dptica demonstrou ndo haver espessamento nodular do
complexo membrana de Bruch — epitélio pigmentar. Estes pontos eram hipofluorescentes em imagens autofluoresceinica e ndo eram
visiveis em angiografia fluoresceinica de fundo de olho.! Kamami-Levy et al.® constataram que a neovascularizacdo de cordide pode
estar presente em quase 10% dos olhos EMAP (4 de 38 olhos).2

O principal diagnostico diferencial é a degeneragao macular avangada relacionada a idade (DMA) com atrofia geogréfica (AG). A
AG aparece depois dos 50 anos, com progressao lenta de pequenos focos, geralmente apds a regressao de drusas, com diametro
horizontal maior, esta relacionada com fatores de risco genético e ambiental.# Ferrara et al. recentemente descreveram a apresentagéo
fenotipica associada a mutacao genética de fator do complemento H R1210C, uma variante rara, fortemente associada com a
acumulacdo de drusas moles na macula, bem como com rapida DMA avangada com AG.® No entanto, pacientes EMAP, com menos
de 50 anos de idade, exibem uma progressao mais rapida de atrofia com um diametro vertical maior e sem formagé&o de drusas.?

A EMAP tém caracteristicas que diferem das outras distrofias retinianas similares.'€ Elas sdo: auséncia de depdsitos de pigmento
na macula, no equador, ou na periferia; vasos retinianos normais; diminuicao moderada de respostas no ERG; sem perda visual
periférica; sem evidéncia de hereditariedade familiar e lesdes retinianas caracteristicas que diferenciam EMAP de distrofias de cone e
de distrofias cone-rod.” Estas caracteristicas também diferenciam EMAP de distrofias maculares autossémicas dominantes, como
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distrofia de fundo de Sorsby,g distrofia macular da Carolina do Norte,? e distrofia coroidea areolar central,’? e da degeneragdo macular
retiniana tardia.'* Uma limitagdo importante na descrigdo da EMAP como uma entidade clinica é a falta de mapeamento genético.®
Uma melhor caracterizagao dos perfis genéticos em pacientes EMAP ira proporcionar uma melhor compreensao da sua patogénese
e de tratamentos futuros possiveis para tratar esta condicdo que tanto ameaga a viséo.
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