CASOS CLiNICOS DISCUTIDOS

= eOftalmo

Hamartoma combinado de retina e epitélio pigmentar
da retina com acometimento de nervo optico:

relato de caso

Combined hamartoma of the retina and retinal pigment epithelium with optic nerve
involvement: a case report

Pedro Henrique Ogata Kodama', Joao Victor Mendes de Oliveira', Gabriela Mousse de Carvalho', Rodrigo Jorge'

1. Departamento de Oftalmologia, Hospital das Clinicas, Faculdade de Medicina de Ribeirao Preto, Universidade de Sao Paulo, Ribeirao

Preto, SP, Brasil.

PALAVRAS-CHAVE:

Retina; Epitélio pigmentado da retina;
Neoplasias da retina; Hamartoma;
Tomografia de coeréncia 6ptica.

KEYWORDS:

Retina; Retinal pigment epithelium;
Retinal neoplasms; Hamartoma;
Tomography optical coherence.

RESUMO

O hamartoma combinado de retina e epitélio pigmentar da retina é um tumor congénito raro e benigno.
E uma mistura de retina, epitélio pigmentar da retina, tecido glial e vasos retinianos. E geralmente
unilateral e é comumente diagnosticado em criancas pequenas associado a estrabismo e baixa
acuidade visual. A lesdo tumoral pode ser confundida com tumores malignos, como melanoma de
coroide e retinoblastoma. Este relato tem o objetivo de apresentar o acompanhamento de uma paciente
de 10 anos com hamartoma combinado de retina e epitélio pigmentar da retina no olho direito.

ABSTRACT

Combined hamartoma of the retina and retinal pigment epithelium is a rare, benign, congenital tumor.
In addition to the retina and retinal pigment epithelium, it affects the glial tissue and retinal vessels.
This tumor is usually unilateral and is commonly diagnosed in young children with strabismus and
low visual acuity. The lesion can be confused with malignant tumors such as choroidal melanoma and
retinoblastoma. This case report presents the follow-up of a 10-year-old girl with combined hamartoma of
the retina and retinal pigment epithelium in the right eye.

INTRODUCAO

aspecto histopatolégico. O hamartoma combinado

O termo hamartoma combinado de retina e epi-
télio pigmentar da retina (HCR-EPR) foi primeira-
mente descrito por Gass em 1973. A lesao foi des-
crita como pigmentada, elevada, com tortuosidades
vasculares e malformagoes das camadas retinianas e
do EPR. Gass dividiu o HCR-EPR em duas subcate-
gorias a depender do envolvimento do nervo dptico.
Nessa divisdo havia uma diferenga importante no
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que apresentava o envolvimento do nervo éptico
possuia hipertrofia do epitélio pigmentar da retina,
presenca de proliferacdo de capilares retinianos além
de maior desorganizacao das camadas retinianas'. O
HCR-EPR ¢ considerado um tumor congénito, be-
nigno, raro com uma mistura de retina, EPR, teci-
do gliais e vasos retinianos®>®. O tumor geralmente
¢ assintomadtico e unilateral e é comumente diag-
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nosticado em criangas pequenas com estrabismo
e sintomas de baixa acuidade visual. O reconheci-
mento do HCR-EPR € importante pois a lesdo pode
ser confundida clinicamente com tumores malignos
como retinoblastoma e melanoma de coroide'*°. O
diagnodstico do HCR-EPR ¢€ clinico e os exames de
tomografia de coeréncia 6ptica (OCT) e a angiofluo-
resceinografia auxiliam no diagnéstico.

RELATO DE CASO

Paciente feminino, 10 anos, sem comorbidades,
referenciada para primeira avaliacdo oftalmoldgica
em 2020 devido queixa de exotropia em olho direito
(OD), notada pela mae havia 4 meses.

Na avaliagio oftalmolégica, apresentava além do
desvio ocular, acuidade visual OD de movimento de
maos e de 1,0 em olho esquerdo (OE). Nao apresenta-
va alteracdes da pressio intraocular ou da biomicros-
copia em ambos os olhos. A fundoscopia do OD reve-
lou uma lesao acinzentada, elevada, com tortuosidade
vascular e coberta por tecido glial. A lesio estendia-se
até a macula e acometia o nervo 6ptico (Figuras 1 e 2).

A tomografia de coeréncia éptica (OCT) eviden-
ciou uma lesio hiperreflectiva na retina interna
que acometia a espessura total da retina (Figura 3).
Apresentava desorganizacdo morfoldgica com envol-
vimento de todas as camadas retinianas, incluindo
a camada nuclear interna, plexiforme externa, zona

elipsoide, epitélio pigmentar da retina (EPR) e mem-
brana de Bruch.

A angiofluoresceinografia mostrou, na fase pre-
coce, area de hipofluorescéncia na regido de hiper-
pigmentacido e, na fase tardia, extravasamento por
enchimento vascular com sinais de neovasculari-
zagdo (Figura 4). Ambos os exames auxiliaram no
diagnostico de HCR-EPR.

A paciente segue em acompanhamento com exa-
mes de retina regularmente e durante dois anos de
seguimento a lesio manteve-se estivel e sem com-
plicacoes.

DISCUSSAO

O HCR-EPR ¢é um tumor congénito, benigno e
raro. E geralmente diagnosticado em criancas com
leucocoria, baixa acuidade visual ou estrabismo!s.
Este tumor envolve as camadas da retina, vasos re-
tiniano e tecido glial. A lesio do HCR-EPR possui
como diagndsticos diferenciais os tumores malignos,
como o melanoma de coroide e o retinoblastoma.

O HCR-EPR pode ser encontrado isoladamente
ou associado a alguma condicao sistémica, como,
principalmente, a neurofibromatose tipo II°, mas
héd relatos de associacbes com neurofibromatose
tipo I, Sindrome Branquio-oculofacial e Sindrome
de Gorlin Goltz’.

Figura 1. Retinografia colorida de fundoscopia do olho direito com
lesdo envolvendo nervo o6ptico.

Figura 2. Retinografia redfree de fundoscopia do olho direito com
lesdo envolvendo nervo o6ptico.
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Figura 4. Angiofluoresceinografia da paciente com HCR-EPR.
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A baixa acuidade visual indolor é o principal sin-
toma deste tumor e aparentemente estd relacionado
com a sua localizagio®>. Tumores que envolvem o
nervo 6ptico, o feixe papilo-macular ou a févea ten-
dem a apresentar pior acuidade visual. Outras cau-
sas que podem levar a perda visual siao a formacao
de membrana epirretiniana (MER) e subsequente
tragiao, além de dobras retinianas, buracos macula-
res, exsudacdo intrarretiniano, fluido subrretiniano
e neovascularizacio de coroide®.

O diagnéstico do HCR-EPR € clinico e os exames
complementares auxiliam no diagnéstico. Na OCT,
0 tumor apresenta-se como uma massa hiperreflec-
tiva, com aumento de espessura e sombreamento
posterior, associado a dobras de retina e desorganiza-
¢ao de todas as camadas da retina®!°. Outro achado
é o sinal do “dente de tubarao” - pequenos tridngu-
los hiperreflectivos na retina externa localizados na
borda do hamartoma'®. Na angiofluoresceinografia
¢ possivel evidenciar a tortuosidade vascular além
de area central de hipofluorescéncia associado ao
extravasamento de contraste!!.

O manejo do HCR-EPR envolve acompanha-
mento oftalmoldgico com exames complementares,
tratamento de ambliopia nas criancas e tratamento
especificos em casos de complicagoes, como desco-
lamento tracional de retina, MER, neovascularizacio
de coroide e hemorragia vitrea®.

O caso relatado mantém seguimento no setor da
oncologia ocular com acompanhamento oftalmol6-
gico e realizacdo de exames complementares a cada
semestre. Nos dois anos de seguimento a paciente
manteve acuidade visual e a lesio permaneceu es-
tavel, sem complicacoes. Este caso mostra nio so a
importancia do seguimento em servico especializa-
do mas também do diagnéstico correto de HCR-EPR
diante dos outros diferenciais com tumores malig-
nos, impedindo a tomada de condutas equivocadas.
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