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Distrofia macular cristalina em paciente
com sindrome de Sjogren-Larsson: relato de caso
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RESUMO

Apresentagdo de um caso de distrofia macular cristalina em paciente do
sexo feminino com sindrome de Sjogren-Larsson. A doenga caracteriza-se
pela triade: ictiose congénita, diplegia ou tetraplegia espastica e retardo
mental. Os olhos sdo acometidos em até 100% dos casos sendo caracte-
ristica a presenca de maculopatia cristalina como observado na paciente
relatada. A fundoscopia observou-se a presenca de depdsitos esbran-
quicados perifoveais. A tomografia de coeréncia 6ptica evidenciou pon-
tos hiper-reflexivos correspondentes aos dep6sitos intrarretinianos, atrofia
macular com reducdo na espessura macular em ambos os olhos. Os
achados relacionados a sindrome, a tomografia de coeréncia 6ptica foram
apresentados de maneira inédita em nosso meio.

Descritores: Macula lutea/patologia; Sindrome de Sjégren-Larsson/complicagdes; To-
mografia de coeréncia 6ptica/métodos; Relatos de casos [Tipo de publicagao]

INTRODUGAO

A sindrome de Sjogren-Larsson (SSL) constitui uma doenca genetica-
mente herdada e caracterizada pela triade: ictiose congénita, diplegia ou
tetraplegia espdstica e retardo mental”. Descrita inicialmente em 1957V,
apresenta transmissdo por heranga autossdmica recessiva e sua prevalén-
cia estimada é menor que 0,4 por 100.000 habitantes®. A sindrome é causa-
da por um erro inato no metabolismo dos lipidios pela deficiéncia da enzima
microssomica aldeido graxo desidrogenase. Esta deficiéncia leva a depo-
sicdo de metabdlitos lipidicos nos tecidos, sendo esta considerada a prin-
cipal causa dos sintomas relacionados a sindrome®.

Além de alteracdes cutineas e neuroldgicas, grande parte dos pacientes
acometidos pela SSL apresenta alteragdes visuais como fotofobia e diminui-
cdo da acuidade visual, relatados desde os primeiros anos de vida. Nestes
pacientes descreve-se a presenca de maculopatia cristalina, caracterizada
pela presenca de pontos esbranquicados dispostos circunjacentes a fovea,
em até 100% dos casos™®. Em 1987, Nilsson e Jagell®, descreveram pela
primeira vez o aspecto anatomopatolégico da macula de um paciente portador
da SSL. Em seu relato demonstrou-se a preservag@o da arquitetura celular
foveal e descreveu-se a presenga de granulos de lipofuscina intrarretinianos,
possivelmente responsdveis pelos pontos esbranqui¢ados observados oftal-
moscopicamente. Recentemente dois estudos analisaram o aspecto foveal de
pacientes com SSL pelo tomdgrafo de coeréncia éptica (OCT)®7. Nos dois
estudos encontraram-se alteragdes pelo OCT tendo sido demonstrada altera-
¢cdes como a presenga de pontos hiper-reflexivos ao redor da févea, atrofia
foveal generalizada e presencga de cistos no centro da fovea.
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No presente trabalho relatamos o caso de uma paciente
portadora de sindrome de Sjogren-Larsson e distrofia macular
cristalina, descrevendo os achados fundoscépicos e aspectos
a tomografia de coeréncia 6ptica da maculopatia. Este relato é
o primeiro a descrever os achados clinicos e ao OCT envol-
vendo a sindrome em nosso meio.

RELATO DE CASO

T.S.S., sexo feminino, cor parda, 13 anos de idade, encami-
nhada por servico de genética e reabilitacdo com diagndstico
genético de sindrome de Sjogren-Larsson para avaliagdo
oftalmoldgica. A mae referia que a adolescente apresentava
dificuldades visuais desde a infancia além de importante foto-
fobia. Relatava consanguinidade (pais primos em primeiro
grau), tendo a mae apresentado 5 gestagdes com 3 irmaos
presumidamente normais e 1 natimorto. Refere ter nascida
prematura aos 8 meses de gestacdo (ndo sabendo informar o
tempo gestacional em semanas) e que havia 1 tia materna com
quadro semelhante, ja falecida. Negava outras doengas ou
utilizagdo de medicacdes. Ao exame fisico apresentava facies
alegre e pouco comunicativa, pele mostrando ressecada e com
descamacdo (ictiose), marcha com padrao diparético, em te-
soura, com flex@o de quadril e joelhos em todas as fases da
marcha, apoio com pé em equino e desabamento do arco
plantar. Apresentava sinais nitidos de retardo mental com
dificuldades de compreensdo de perguntas elaboradas e res-
posta com palavras curtas. Ao exame oftalmolégico apresen-
tava melhor acuidade visual corrigida de 20/60 no olho direito
(OD) e 20/70 no olho esquerdo (OE) (com o E de Snellen),
apresentando equivalente esférico de -3,00 em ambos os
olhos (AO). Apresentava exame biomicroscépico normal e

PIO de 14 mmHg em AO. Ao exame de oftalmoscopia indireta e
biomicroscopia de fundo foram observados depésitos intrarre-
tinianos puntiformes e arredondados, de coloragdo esbranqui-
cada ao redor da fovea. O centro foveal ndo apresentava sinais
oftalmoscépicos de acometimento (Figura 1). A angiofluores-
ceinografia (Imagenet 2000, Topcon Corporation, Téquio, Ja-
pdo) observou-se, em ambos os olhos, discreto padrio de fluo-
rescéncia transmitida em toda févea sem sinais, no entanto, de
vazamentos ou impregnacdo tardia (Figura 2). A tomografia de
coeréncia 6ptica (STRATUS OCT, software 4.0.5, Carl Zeiss
Meditech, Dublin, Estados Unidos) evidenciou aumento da
reflexividade na regido perifoveolar correspondente aos pontos
intrarretinianos além de espessura macular central de 121 pym no
olho direito e 119 um no olho esquerdo (Quadro 1).

COMENTARIOS

A sindrome de Sjogren-Larsson (SSL) constitui doenga
rara, herdada por heranca autossOmica recessiva e que apre-
senta acometimento sist€émico. A despeito das cldssicas alte-
ragdes clinicas que compdem a triade da doenca (ictiose con-
génita, espasticidade e retardo mental), sintomas oculares e
achados fundoscopicos sdo igualmente prevalentes. Inicial-
mente, ha 50 anos, a maculopatia cristalina foi descrita como
presente em 10,7% dos pacientes com a doenga'", no entanto,
estudos recentes demonstraram o acometimento de 100% dos
pacientes acometidos com a sindrome, além de sintomas como
fotofobia e redugio da acuidade visual®>".

O exame de tomografia de coeréncia 6ptica (OCT) foi em-
pregado recentemente em pacientes com SSL. Dois estudos
descreveram as caracteristicas maculares de pacientes com a
sindrome, sendo descritas alteragdes ao OCT em todos os pa-

Figura 1 - Retinografia colorida mostrando o padrdao dos depdsitos cristalinos ao redor da févea
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Figura 2 - Angiofluoresceinografia mostrando despigmentagdo macular e discreta fluorescéncia transmitida

Quadro 1. Tomografia de coeréncia 6ptica mostrando importante afilamento da macula em ambos os olhos com visivel diminuicdo da espessura
da camada nuclear externa e aumento da reflexividade perifoveolar

cientes estudados”?. As alteragdes descritas mais frequen-
tes s@o o achado de pontos hiper-reflexivos na regido perifo-
veolar, afilamento macular generalizado e cistos intrarreti-
nianos foveais. No presente caso o OCT demonstrou, em am-
bos os olhos, a presenga de regides hiper-reflexivas nas re-
gides correspondentes a camada de fibras nervosas e plexi-
forme interna. Observou-se ainda, importante afilamento ma-
cular difuso com particular redugcdo da espessura da regido
correspondente aos segmentos externos dos fotorreceptores
e a camada nuclear externa, se comparados a anatomia normal
macular ao OCT e valores de espessura central da févea®
(Quadro 1).

Nilsson e Jagell® estudaram a anatomia macular de pacien-
te falecido com SSL. Nao observou-se alteracdes anatomicas
na fovea, porém notou-se a presenca de granulos de lipofus-
cina nas células do epitélio pigmentado da retina com conse-
quente diminuicdo da quantidade de melanina, condi¢do que
poderia explicar a observacdo de leve defeito em janela a an-
giofluoresceinografia no presente caso. Em sua andlise his-
topatoldgica os autores ndo descreveram inclusdes intrarreti-

nianas, como parece ocorrer a observagdo fundoscépica e ao
OCT neste e em outros estudos®”.

A sindrome de Sjogren-Larsson é doenca hereditéria e rara
caracterizada pela triade: ictiose congénita, espasticidade e retar-
do mental. O presente estudo relatou achados retinianos rela-
cionados a sindrome, como a maculopatia cristalina e atrofia
macular ao OCT, descritos pela primeira vez em nosso pais. A
maculopatia cristalina relacionada a doenga foi observada em
todos os pacientes de relatos recentes publicados em literatura
indexada, submetidos a exame fundoscépico e ao OCT. Novos
trabalhos com maior nimero de casos sdo necessarios para uma
afirmacdo categdrica, no entanto a universalidade da maculo-
patia cristalina até o momento em pacientes com SSL permitiria
inclui-la em uma nova tétrade diagndstica para a doenga.

ABSTRACT

Presentation of a case of crystalline macular distrophy diag-
nosed in a female patient with Sjogren-Larsson syndrome.
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The disease consists of clinical findings of spastic diplegia or
tetraplegia, mental retardation, and congential ichthyosis. The
eyes are affected in up to 100% of cases, and crystalline ma-
culopathy is the main finding as described in this case report.
On fundus examination multiple white dots were observed at
ophthalmoscopy. The optical coherence tomography has shown
not only the hipereflexive intraretinal spots but also macular
atrophy with macular thickness reduction. The tomographic
findings were first described in our country.

Keywords: Macula lutea/pathology; Sjogren-Larsson syndro-
me/complications; Tomography, optical coherence/methods;
Case reports [Publication Type]
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