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DEGENERESCENCIA TAPETO-RETINIANA
ASSOCIADA A DOENCA RENAL CRONICA
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PEDRO VAN ZELLER, PROF. A. CASTANHEIRA DINIS

A associagao de Degenerescéncia Tapeto-Retiniana com doenga renal
crénica, reveste-se de varias formas clinicas. O seu diagndstico diferencial
baseia-se essencialmente nas manifesta¢bes sistémicas acompanhantes
permitindo assim, a constitui¢do de vdarios sindromes.

Lntre as causas de Insuficiéncia Renal Cronica de inicio na infancia ou
adolescéncia, destaca-se pela sua frequéncia a Nephronophthisis Familiar
Juvenil. A sua associa¢gao com Degenerescéncia Tapeto-Retiniana, achado
frequente, limita o diagnéstico diferencial a um menor nimero de
sindromes éculo-renais

Neste contexto, os autores estudam em particular o sindrome de Senior-
-Loken, de transmissdo autossémica recessiva, caracterizado pela auséncia
de outros achados patolégicos sistémicos e pela diversidade das formas
clinicas oftalmolégicas.

Termina-se apresentando um estudo de uma familia afectada por esta

entidade.
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INTRODUCAO

A associag¢io de degenerescéneia tapeto-
-retiniana (D.T.R.) com docnga renal cro-
nica pode assumir diversas formas clinicas,
cuja distingdo se baseia essencialmente nas
manifestagdes sistémicas acompanhantes.
Deste modo, podem-s¢ constituir vdrios
sindromes, dos quais dcstacamos:

Doenga de Alstrom — Docnga dc trans-
missdo autossémica rccessiva, que associa
Retinopatia Pigmentada (R.P.) a diabctcs,
obesidade, surdez, Acantosis Nigricans ¢
doenga renal crénica. O quadro oftalmolo-
gico caracteriza-se por uma diminuigio
progressiva da acuidade visual na primeira
década de vida com electrorctinograma
(E.R.G.) indetectdvel e, ocasionalmente,
pela existéncia de cataratas.
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Sindrome de Bardet-Biedl — Sindrome
de transmissio autossémica recessiva. A um
quadro de obesidade, atraso mental, surdez,
hipogenitalismo, hexadactilia ¢ docnga
renal, associa-se uma D.T.R., com altera-
¢Oes pigmentares inicialmente minimas, e
tardiamente com a formagio de aglome-
rados pigmentares scmelhantes a espiculas
6sseas. E frequente no inicio uma maculo-
patia "cm olho dc boi”. A tradugio clectro-
retinogrdfica ¢ a de um dcfcito bastonete-
-cone, ou conc-bastoncte.

Sindrome de Alaguille — E de transmis-
sdo autossOdmica dominante. Como mani-
festagdes sistémicas encontramos displasia
artério-hepdtica (docnga colestdtica intra-
hepdtica familiar), alteragdes cardio-vascu-
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Degenerescéncia tapeto-retiniana associada a doenga renal crénica

lares e do S.N.C., dismorfismo facial e
Nephronophthisis.

Sindrome de Zellweger — Como
elementos de diagnostico diferencial, ha a
realcar alteragdes dismoérficas e neurols-
gicas, hepatoesplcnomegdlia e o achado de
quistos renais.

Citopatia mitocondrial — Sindrome de
hereditariedade ndo Mendeliana causada
por uma mutagio no D.N.A. mitocondrial.
Do ponto de vista oftalmolégico, pode
apresentar um quadro de oftalmoplegia
crénica externa com ptose. Sistemicamente
pode ocorrer ataxia cercbelosa, surdez e
acidose l4ctica.

Sindrome de Jeune — Sindrome raro,
de transmissio autossomica recessiva, com
displasia esquelética, insuficiéncia respira-
téria e anomalias hcpdticas. A lcsdo renal
pode scr indistinguivel da de uma Nephro-
nophthisis Juvenil, e & rctinopatia pigmen-
tada associa-sc¢ frcquentcmente uma hetero-
tropia. '

Sindrome de Saldino-Mainzer Neste
sindrome, &s altcragdcs oftalmoldgicas e
renais, associam-se ataxia cercbelosa, alte-
ragOes da ossificagio encondral com epi-
fiscs em {orma de conc e fibrose hepdtica.

Sindrome de Senior-Loken — Dada a
frequéncia de Nephronophthisis Familiar
Juvenil (N.F.J.) como causa dc Insufi-
ciéncia Renal Croénica (I.LR.C.) de apareci-
mento na infincia e adolescéncia e & sua
associagdo a quadros oftalmolégicos poli-
morfos, na auséncia de outros achados
sistémicos, os autorcs abordam em particular
este sindrome, ilustrando-o com o estudo
de uma familia afcctada por esta entidade.

Foi descrita pcla primeira vez em 1961
por Scnior, a associagio de N.F.J. e D.T.R.

A N.F.J. € uma tubulopatia, causa
importante de I.LR.C. em criangas e adultos
jovens, afcctando geralmente os dois sexos,
levando a ILR.C. terminal em 5 a 10 anos, e
que, histologicamente, se caracteriza por
pcquenos quistos renais.

A D.T.R. assume caracteristicas dife-
rentes da R.P. cldssica. Estas alteragdes
oculares sdo geralmente de inicio precoce e
podem manifestar-se de forma varidvel,
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simulando quadros de Amaurose Congénita
de Leber, Degenerescéncia Pigmentar da
Retina e Retinopatia Punctata Albescens.
Na observagdo do fundo ocular raramente
sc¢ identifica o padrdo em espiculas 6sseas,
predominando o estreitamento vascular, a
palidez do disco 6ptico ¢ o mosqueado
difuso. O E.R.G e o0 E.O.G encontram-se
geralmente subnormais ou indetectdveis.
Etiopatogcnicamente, trata-se de uma
doenga de dois tecidos de origem ectodér-
mica afastados, o epitélio tubular renal e o
neuro-cpitélio da retina, sugerindo, ou uma

-anomalia enzimdtica geneticamente deter-

minada, ou um controle genético defeituoso.
Em rclagio & transmissdo a maior parte
das tcorias sao a favor de um udnico gene
plcotrépico com exprcssdo clinica variada.
Existe frequentemente histdria familiar de
consanguinidade, assumindo o quadro de
uma distribui¢io horizontal numa fratria,
podcndo, por vezes existir uma dissociagao.
A detec¢iio dos hetcrozigotos sauddveis,
pode scr feita pela demonstragdo de res-
postas subnormais no E.R.G. escotépico.

O estudo da familia anteriormente
referido, iniciou-se quando uma docnte de
26 anos de idade, intcrnada no Servigo de
Nefrologia do Hospital de Santa Maria por
I.R.C terminal foi enviada a consulta geral
para avaliag@o oftalmoldgica. Existia histo-
ria de baixa visdo desde os primeiros meses
de vida, acompanhada de nistagmo e estra-
bismo. Como queixas acompanhantes rcfe-
ria fotofobia ¢ melhor visio em condig¢dcs
de baixa luminosidade. Do ponto de vista
sistémico, referia polilria, polidipsia e
cnurese até aos 13 anos de idade. Foi-lhe
diagnosticada I.R.C. modcrada hd dois
anos, tendo-se verificado um agravamento
progressivo, € iniciado hemodidlise em
Janeiro de 92. Negava outras queixas refe-
rentes a outros 6rgdos ou sistemas.

Nos antccedentes familiares, hd a referir
a existéncia de dois irmaos com visdo baixa
e insuficiéncia renal, um dos quais foi
sujeito a transplante renal, tendo sido feito
o diagnéstico histolégico de Nephrono-
phthisis. Existe ai historia de estrabismo em
dois outros irmaos. A doente ¢ a décima de
uma fratria de 12. Ndo existe histéria de
altcragdes visuais ¢ doenga renal nos pais e
seus colaterais.
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A observagio oftalmoldgica, a melhor
acuidade visual corrigida foi de 1/10 em
ambos 0s olhos, constatando-se a existéncia
de uma endotropia dc grande dngulo secm
grande variabilidade do desvio nas vdrias
posi¢des do olhar de domindncia a dircita.
Apresentava ainda desvio vertical disso-
ciado e nistagmo de caracteristicas congé-
nitas. Ndo se cncontraram altera¢gdes querd-
ticas ou opacidades do cristalino.

A fundoscopia rcvelou um estreitamento
arteriolar, uma mdcula dc coloragio alaran-
jada, sem rcflexo foveolar e, na média peri-
feria zonas de aglomerados pigmentares
punctiformes. Na extrema periferia, drcas
de atrofia do epitélio pigmentado da retina com
visualizagdo dos grandes vasos coroidcus.

As alteragdces encontradas nos exames
Iaboratoriais eram compativeis com LLR.C.

A angiografia revelou normalidade da
circulagfo retiniana, com bom preenchi-
mento artério-venoso, sem atrasos, difusdo
do corante ou oclusdcs vasculares. A drca
macular ndo evidenciou alteragdes da fluo-
rescéncia fisioldgica ou estrutura anatdmica.
Discos oOpticos ligeiramente hipofluores-
centes mas scm evidenciar caracteristicas
de atrofia 6ptica. Observam-se ainda
aspectos do epitélio pigmentado da retina
na média periferia, sugerindo alternincia de
dreas dc hipo e hiperdensidade, originando
um aspecto geral mosqueado (ou motelet).
Estes aspectos sdo caracteristicos na extrema
periferia podendo dcfinir-se uma drca de
transigao localizada na zona equatorial.

A campimetria de Goldmann mostrou
um campo visual tubular reduzido aos 10
graus centrais em ambos os olhos.

O E.R.G. tcve como resultado uma res-
posta bioeléctrica fotdpica ndo detectdvel em
ambos os olhos. Em condi¢des escotdpicas,
tragado presente com onda b reduzida a
22,4 V.
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O P.E.V. Flash revclou resposta prcscnte
com fixa¢gdo monocular do olho direito ¢
olho esquerdo, tecmpos de culminagido
normais ¢ deflexdes de amplitude reduzida.

O E.O.G. mostrou uma auséncia de
"light rise” em ambos os olhos com indice
de Arden de 110 a dircita e de 130 a esquerda.

Foi realizado um Electronistagmograma
qne evidenciou um nistagmo sacddico, de
pequcna amplitude (< 5 graus), de fre-
quéncia rdpida (6 BPM), prcdominante-
mente horizontal, assumindo, por vezes,
cardcter rotatério.

Os testes de visdo cromdtica demons-
traram a existéncia de uma acromatopsia.

Os testes de sensibilidade ao contraste niio
revelaram alteragdces em ambos os olhos,
para as frequéncias estudadas.

Foram também cstudados os pais da
docnte, n3o se tecndo encontrado alteragdes,
quer na observagio, quer nos exames angio-
grificos ¢ clectrofisioldgicos.

Neste casos o diagndstico foi possivel,
qucr pela demonstragdo da existéncia de
D.T.R. essencialmente com compromisso do
componcnic cone-bastoncte, de caracteris-
ticas congénilas, associada a uma L.R.C. ter-
minal, quer pelo exame histolégico de Nephro-
nophthisis num irm&o. O estudo da familia
demonstrando o padrao de hereditariedade
autossdmica recessiva, com trés irmaos afecta-
dos ¢ ascendentes sem docnga dctectavel,
contribui também para o diagnéstico.

Em conclusio: dentro das D.T.R. desta-
cam-se pela sua frequéncia, as associadas a
patologia renal. A distingdo dos vdrios
sindromes, requer uma abordagem multi-
disciplinar no estudo destes doentes, sendo
dc realgar o papel da genética na avaliagdo da
transmissio € no aconselhamento genético.
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