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RESUMO 

Objetivamos descrever o manejo e prognóstico de um jovem com distrofia miotônica tipo 1 e baixa visão 
associada à membrana neovascular sub-retiniana. Trata-se de um homem, 39 anos, portador de distrofia 
miotônica tipo 1 e baixa visão em olho direito. O mapeamento da retina mostrou hemorragia sub-retiniana 
em área macular, com exsudação em olho direito. Tomografia de coerência óptica mostrou interface 
vítreo-retiniana normorrefletiva e irregular, presença de material hiporrefletivo, compatível com líquido 
subfoveal e presença de material hiperrefletivo, revelando fibrose subfoveal. Foi diagnosticada membrana 
neovascular sub-retiniana. Isto foi seguido por injeções intravítreas de Ranibizumabe. A tomografia de 
coerência óptica revelou interface vitreorretiniana normorrefletiva, depressão foveal presente, ausência 
de líquido subfoveal e cistos intrarretinianos e presença de irregularidade na camada fotorreceptora. 
Com isso, a relação entre alterações retinianas em pacientes com distrofia miotônica tipo 1 é elucidada, 
além de auxiliar no manejo dessas alterações.

ABSTRACT 

This study aimed to describe the management and prognosis of a young man with myotonic dystrophy 
type 1 and low vision in his right eye associated with subretinal neovascular membrane. The patient was 
39 years old. Retinal imaging showed subretinal hemorrhage in the macular area, with exudation in the 
right eye. Optical coherence tomography showed a normoreflective and irregular vitreoretinal interface; 
the presence of hyporeflective material, indicating subfoveal fluid; and the presence of hyperreflective 
material revealing subfoveal fibrosis. Subretinal neovascular membrane was diagnosed in the patient. 
Clinical management involved intravitreal injections of ranibizumab. Optical coherence tomography 
revealed a normoreflective vitreoretinal interface, presence of foveal depression, absence of subfoveal 
fluid and intraretinal cysts, and presence of irregularities in the photoreceptor layer. The findings in this 
case confirmed the relationship between retinal changes in patients with myotonic dystrophy type 1 and 
their management.
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INTRODUÇÃO

A Distrofia miotônica tipo 1 (DM1), ou Steinert, 
é uma patologia genética neuromuscular e multissis-
têmica1, causada pela repetição anormal do tripleto 
CTG no gene DMPK2. A ligação entre o DM1 e di-
versos achados oftalmológicos, como ptose, catarata e 
redução da pressão intraocular, é amplamente conhe-
cida1. Alterações retinianas também são relatadas, 
como alterações no epitélio pigmentar da retina (EPR) 
e a existência de uma membrana epirretiniana3-5, 
mas informações que configuram a membrana neo-
vascular sub-retiniana (MNVSR) como consequência 
do DM1 são pouco exploradas na literatura. O pre-
sente relato tem como objetivo descrever o manejo e 
prognóstico do caso de um jovem com diagnóstico de 
DM1 e baixa visão em olho direito (OD) associada ao 
desenvolvimento de MNVSR.

RELATO DO CASO 

Homem, 39 anos, portador de DM1, diagnostica-
do na primeira infância por meio de teste PCR com 
eletroforese capilar e southern blot que identificou re-
petições patológicas da trinca CTG no gene DMPK, 
relatou perda de visão recente no OD. Ao exame oftal-
mológico, a acuidade visual (AV) era 20/100 em OD e 
20/20 em OE, ambas com correção. A biomicroscopia 
revelou conjuntiva clara, córnea transparente, ausên-
cia de reação na câmara anterior e cristalino transpa-
rente em ambos os olhos. Movimento ocular extrín-
seco preservado em ambos os olhos. O mapeamento 
da retina evidenciou hemorragia sub-retiniana em 
área macular, associada a exsudação em olho direito 
(Figura 1). O paciente não apresentava alterações reti-
nianas no olho esquerdo. A angiografia fluoresceínica 
incluiu alguns achados como hipofluorescência por 
bloqueio na área macular do olho direito. O exame 
de tomografia de coerência óptica (OCT) evidenciou 
interface vítreo-retiniana normorreflexiva e irregular, 
ausência de depressão foveal, presença de material 
hiporrefletivo, compatível com líquido subfoveal e 
presença de material hiperreflexivo, sugerindo fibrose 
subfoveal (Figura 2).

Diante do diagnóstico de membrana neovascular 
sub-retiniana em olho direito, o paciente foi subme-
tido a três aplicações, com 30 dias de intervalo, de 
injeção intravítrea de ranibizumabe 10 mg/ml 0,1 ml 
a 4 mm do limbo. Evoluiu com melhora significativa 
da acuidade visual: na revisão 30 dias após a última 
aplicação, a acuidade visual era de 20/40 no OD e a 
OCT do OD revelou interface vitreorretiniana nor-

morreflexiva, depressão foveal presente, ausência de 
líquido subfoveal, ausência de cistos intrarretinianos 
e presença de irregularidade na camada fotorreceptora 
(Figuras 3 e 4).

DISCUSSÃO

O DM1 é um distúrbio de herança autossômica 
dominante, descrito pela primeira vez há mais de um 
século, e seu mecanismo genético tem sido cada vez 
mais elucidado por meio de diversos estudos2. Sua 
causa, conforme já descrito, está relacionada à expan-
são de uma repetição em tandem1,2. As apresentações 
clínicas incluem amplo espectro e, em 75% dos casos, 
iniciam-se na segunda, terceira ou quarta década de 
vida. O primeiro sintoma mais comum é a miotonia2.

Uma série de achados oftalmológicos são descri-
tos na literatura em pacientes com DM11,2,4,6. Ikeda 
et. al. relata que aproximadamente 90% dos pacientes 
analisados ​​em seu estudo apresentam catarata ou fa-
coemulsificação prévia. O segundo achado mais fre-
quente na coorte foi a ptose palpebral6. O paciente do 
presente caso não apresentou nenhum desses achados, 
o que evidencia maior relevância do caso.

Figura 1. Retinografia colorida do olho direito: hemorragia sub-
retiniana em área macular, associada a exsudação.
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Figura 2. Tomografia de Coerência Óptica do olho direito: interface vítreo-retiniana normorreflexiva e irregular, ausência de depressão foveal, 
presença de material hiporreflexo, compatível com líquido subfoveal, presença de material hiperreflexo, sugerindo fibrose subfoveal.

Figura 3. Retinografia do olho direito 30 dias após tratamento.

Quanto à retina, em Abed et. al., a retina foi ava-
liada em uma coorte de pacientes com DM1 e compa-
rada com um grupo controle de indivíduos saudáveis. 
Como resultado, os pacientes com DM1 apresenta-
ram maior espessura macular central, maior preva-
lência de membrana epirretiniana e maior número de 
anomalias pigmentares em borboleta e reticulares. O 
estudo correlacionou alterações retinianas internas e 
externas com o aumento da idade, sugerindo enve-
lhecimento prematuro da retina em indivíduos com 
DM14.

Além disso, vale ressaltar que, dentre as principais 
causas de neovascularização retiniana está a degene-
ração macular devido à idade avançada, o que não se 
correlaciona como fator causal do caso descrito, vis-
to que trata-se de um adulto jovem7. Outras causas 
associadas são uveítes, traumas oculares, tumores e 
coroidopatia hipertensiva, ausentes no histórico do 
paciente em questão. Dessa forma, exclui-se possí-
veis causas da membrana neovascular, fortalecendo a 
DM1 como provável fator causal8.

Processos neovasculares sub-retinianos ocorrem 
em doenças que afetam a retina externa e a membrana  
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Figura 4. Tomografia de coerência óptica do olho direito 30 dias após tratamento: interface vitreorretiniana normorreflexiva, depressão foveal 
presente, ausência de líquido subfoveal, ausência de cistos intrarretinianos e presença de irregularidade na camada fotorreceptora.

de Bruch, e o atual tratamento de primeira linha en-
volve a neutralização do fator de crescimento endo-
telial vascular (VEGF), uma molécula importante na 
patogênese do MNVSR9. No caso descrito, o paciente 
melhorou satisfatoriamente com o uso de Ranibizu-
mabe, medicamento biológico que inibe a ação do 
VEGF-A. Estudos já testaram a eficácia do Ranibizu-
mabe em pacientes com neovascularização coroidal 
idiopática, relatando reabsorção do edema macular 
e melhora significativa da acuidade visual após uma 
média de três injeções por paciente10. 

Ressalta-se a relevância do caso para a literatura 
visto que foram encontrados pelos autores pouquíssi-
mas descrições de casos semelhantes publicados nas 
principais bases de dados. Assim, por descrever uma 
potencial relação entre MNVSR e DM1, trata-se de 
um relato de caso raro e de grande contribuição para 
a comunidade médica. 

Em conclusão, casos como o descrito não foram 
encontrados na literatura atual, e seu relato pode elu-
cidar a relação entre alterações retinianas em pacien-
tes com DM1, bem como auxiliar no manejo de tais 
alterações, principalmente MNVSR.
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