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RELATOS DE CASOS

Retinocitoma: relato de cinco casos
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RESUMO

Relatamos cinco casos de retinocitoma diagnésticados em um periodo de
75 meses. A médiade idade ao diagnéstico foi de 193,2 meses. Dois casos
apresentavam tumor unilateral, um bilateral e dois exibiam retinoblastoma
no olho contralateral. As caracteristicas clinicas e oftalmoscépicas, as
implicacdes genéticas e a necessidade de tratamento e acompanhamento
continuo dos pacientes com retinocitoma sdo discutidas.

Descritores: Neoplasias da retina; Neoplasias da retina/terapia; Neoplasias da retina/
genética; Neoplasias da retina/diagndstico; Retinoblastoma; Relatos de casos [Tipo de
publicacao]

INTRODUCAO

Retinocitoma é a variante benigna do retinoblastoma®. E tumor de
ocorréncia rara, com potencial de malignizacdo e mesmas implicacdes
genéticas do retinoblastoma®. A lesdo pode representar um achado iso-
lado, acompanhar retinoblastoma no mesmo olho ou olho contralateral, ou
ser encontrada em familiares assintométicos de portadores de retinoblas-
toma®>9,

Clinicamente o retinocitoma apresenta achados oftalmoscépicos simila-
res aos padrdes de regressdo do retinoblastoma tratado por radioterapia:
calcificacgdo, aspecto em carne de peixe, alteracdo do epitélio pigmentar da
retina (EPR) e atrofia coriorretiniana. A maioria dos tumores exibem duas ou
mais destas caracteristicas!*.

O objetivo deste trabalho € relatar nossa esperiéncia pessoal com 5
casos de retinocitoma (incluindo 2 previamente relatados)®, mostrar suas
caracteristicas clinicas, comparando-as as do retinoblastoma, discutir suas
implicacdes clinicas e genéticas, a necessidade de tratamento e acompa-
nhamento.

RELATO DOS CASOS

No periodo de outubro de 2001 a janeiro de 2008, foram diagnosticados
5 casos de retinocitoma no Hospital Universitdrio Professor Edgard Santos,
Universidade Federal da Bahia. Os dados demogréficos destes pacientes
encontram-se detalhados na tabela 1, resumidamente a média de idade ao
diagnoéstico foi de 193,2 meses (variando de 29 a 331 meses), sendo 2 casos
unilaterais, 2 com retinoblatoma no olho contralateral e um com retino-
citoma bilateral. No mesmo periodo, foram diagnosticados 62 novos casos
de retinoblastoma, com média de idade ao diagndstico de 36,9 meses (va-
riando de 2 a 96 meses), sendo 46 unilaterais e 16 bilaterais.

Os detalhes do diagndstico, nimero de tumores, sua localiza¢do, aspec-
to e conduta adotada foram os seguintes:
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Tabela 1. Caracteristicas dos pacientes com retinocitoma
Caso Idade (meses) Sexo Lateralidade Historia familiar Queixa
1 331 M oD - BAV desde a infancia
2 54 B oD - Leucocoria ha 42 m
3 29 M OD com RB - Leucocoria ha 24 m
OE

4 240 M oD

OE RB regressao espontanea - Atrofia OE aos 3 m
5 312 M AO 2 filhos com RB Sem queixa
Média 193,2 - - - -
M= masculino; F= feminino; OD= olho direito; OE= olho esquerdo; AO= ambos os olhos; RB= retinoblastoma; BAV= baixa de acuidade visual; m= meses

Caso 1

Tumor descoberto em mapeamento de retina para avaliar
baixa de visdo desde a infancia. Lesdo tnica na drea macular do
olho direito (OD) com halo de atrofia corioretiniana, hipertrofia
do EPR e centro exibindo um misto de calficificacdo e aspecto
em carne de peixe (Figura 1). Foi proposta fotocoagulacio.

Caso 2

Paciente encaminhada por oncologista pediatrico apds
avaliagdo por leucocoria vista em fotos desde os 12 meses de
vida. Tumor solitario em OD, envolvendo praticamente todo
polo posterior. Halo de demarcacido do EPR, centro exibindo
calcificagdo e aspecto em carne de peixe (Figura 2). Realizada

@ fotocoagulagio.

Caso 3 Figura 1 - Caso 1: halo de atrofia coriorretiniana e hipertrofia do EPR,

. . centro com calcificacdo e aspecto em carne de peixe (seta
OD enucleado por retinoblastoma aos 28 meses de vida. ¢ P P (seta)

No olho esquerdo (OE), trés tumores nasais ao disco optico
com aspecto em carne de peixe e lesdo atréfica em meia peri-
feria temporal. Inicialmente suspeitou-se de retinoblastoma e
foi indicada quimioterapia. O paciente abandonou o acompa-
nhamento, retornando ap6s 21 meses, sem ter realizado qual-
quer tratamento. As lesdes ndo apresentaram crescimento e
exibiam trave vitrea entre as duas maiores. Iniciado tratamento
por termoterapia transpupilar (TTT).

Caso 4

Compareceu solicitando correcdo estética para OE atréfico
desde os 3 meses de vida. No OD havia tumor tnico, nasal e
superior ao disco 6ptico, com halo tipo carne de peixe e
calcificagdo central. Abandonou o acompanhamento apds a
enucleagdo do OE, que revelou retinoblastoma com regressio
espontinea®.

Caso 5 Figura 2 - Caso 2: atrofia do EPR (seta branca), aspecto em carne de
peixe (seta preta) e calcificacao

Pai de 2 irmaos com retinoblastoma bilateral. Foi convoca-
do para exame, sendo identificados 3 tumores em cada olho.

No OD havia dois tumores nas arcadas temporais, ambos com trés lesdes nasais ao disco optico. Uma calcificada com halo

areas de atrofia coriorretiniana, pontos de calficificagdo e cen-
tro tipo carne de peixe, uma terceira lesdo nasal inferior ao
disco tinha aspecto de atrofia coriorretiniana. No OE havia
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tipo carne de peixe, uma menor com aspecto em carne de peixe
e a terceira com atrofia coriorretiniana®. O paciente abando-
nou o Servigo ap6s ser informado do diagndstico.
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DISCUSSAO

O diagnéstcio de retinocitoma carreia as mesmas implica-
¢coes genéticas do retinoblastoma. Estima-se que 50% da prole
de portadores de retinocitoma bilateral e/ou multifocal, e 10%
da prole dos pacientes com lesdo unilateral unifocal serd afe-
tada por retinoblastoma ou retinocitoma®. E comum encontrar
portador de retinocitoma como caso indice em familias afeta-
das por retinoblastoma, como ocorreu no nosso caso 5. Por
este motivo, todo paciente com diagndstico de retinocitoma
deve ser encaminhado para aconselhamento genético®359,

Como o retinocitoma ¢é a variante benigna do retinoblas-
toma, compartilha com este sua origem genética. Para que o
tumor se desenvolva € necessdrio que ocorra a inativacao dos
2 alelos do gene RB1®7®. A razdo para a baixa frequéncia
desse fenotipo nas grandes séries de retinoblastoma (1,8% a
10%) ndo € clara, mas estima-se que o retinocitoma seja sub-
diagnosticado®>. Em nosso Servigo, no mesmo periodo de
tempo, diagnosticamos 5 casos de retinocitoma e 62 de reti-
noblastoma. Apenas o caso 3 apresentava retinoblastoma no
olho contralateral e teve diagndstico de retinocitoma aven-
tado pela auséncia de crescimento dos tumores ndo tratados,
ap6s abandonar o acompanhamento por quase dois anos.

A maioria dos pacientes com retinocitomas é assintoma-
tica, sendo o diagnéstico realizado usualmente por triagem
dos parentes de pacientes com retinoblastoma, como no nos-
so caso 5, descoberto em exame de rotina, ou quando existe
baixa de visédo pela localiza¢do do tumor®33-9, O retinocitoma
tipicamente ndo se apresenta com leucocoria, embora esta
tenha sido vista no nosso caso 29, O tumor usualmente é
diagnosticado mais tardiamente que o retinoblastoma. Ape-
nas dois dos nossos casos eram criangas, o caso 3 com 29
meses e diagnéstico feito por apresentar leucocoria causada
por retinoblastoma, comprovado por estudo anatomopatold-
gico, no olho contralateral. J4 o caso 2, tinico com leucocoria,
tinha 54 meses ao diagndstico, idade bem acima da média do
retinoblastoma. Na série de Singh et al., a média de idade ao
diagnéstico foi de 15 anos, similar a nossa que foi de 193,2
meses ou aproximadamente 16 anos®.

O aspecto oftalmoscépico do retinocitoma mimetiza um
ou, mais frequentemente, uma combinagdo dos padrdes clas-
sicos de regressdo do retinoblastoma pés radioterapia®3-.
Em nossa série, os 5 pacientes exibiam um total de 13 retino-
citomas. Destes, 7 tumores exibiam um padrao, 3 tumores a
combinagdo de dois padrdes, 2 tumores a combinacdo de trés
padrdes e um tumor exibia a combinacdo de quatro padrdes.
Na série de Singh et al., 80% dos tumores apresentavam
alguma combinagdo de padrdes, enquanto 10% exibiam a
combinacgdo dos quatro padrdes®. Achado um pouco mais raro,
e que nao foi visto em nosso Servigo, foi a presenca de se-
meadura do vitreo®?.

Duas teorias tentam explicar o motivo pelo qual a inativa-
cdo dos alelos do gene RBI1 resulta no surgimento do reti-
nocitoma e ndo em retinoblastoma. A primeira propde que nos

721

casos de retinocitoma a inativagdo do segundo alelo do gene
RB1 ocorreria num periodo mais tardio da maturagao retiniana,
quando a célula precursora afetada teria uma capacidade
mitdtica reduzida, resultando na formacao de uma lesdao com
caracteristicas citolégicas benignas®'?. A segunda hipétese
é de que, em familias com penetrancia incompleta, a inativacao
do segundo alelo resultaria em produto parcialmente funcio-
nante (a proteina que impede o surgimento do tumor)®!-12),

Histologicamente o retinocitoma apresenta populacdo de
células de tamanho e formato uniformes, citoplasma eosino-
filico e abundante, formacao frequente de “fleurettes” sem
atividade mitdtica ou necrose, com ocasionais focos de calci-
ficacdo e hipertrofia do epitélio pigmentar da retina”->. Este
aspecto histopatolégico é completamente diverso daquele en-
contrado nos casos de regressdo espontdnea, como eviden-
ciado pelo caso 4. Nestes tltimos hd gliose, fibrose e formacao
de células fossilizadas em olho atréfico!-59).

O diagnéstico de retinocitoma implica na necessidade de
acompanhamento continuado. Embora a transformacao de re-
tinocitoma em retinoblastoma seja rara, ja foi documentada
clinicamente e comprovada com base em achados histopato-
16gicos®. Alguns autores advogam inclusive, que os raros
casos de retinoblastoma diagnosticados em criangas mais ve-
lhas e adultos, seriam na verdade resultado da transformacao
maligna de retinocitomas sem diagndstcio prévio®!*19, Tal
achado justifica o emprego de fotocoagulacdo ou TTT feito
por nds, nas dreas com aspecto tipo carne de peixe em alguns
dos nossos casos.

Em resumo, relatamos os achados em cinco casos de reti-
nocitoma, destacando os aspectos oftalmoscépicos tipicos.
Trata-se de tumor subdiagnosticado, pois usualmente € assin-
tomadtico. Pode estar associado ao retinoblastoma no mesmo
olho ou no olho contralateral (como nos casos 3 ¢ 4). Com
relativa frequéncia, o retinocitoma ocorre em parentes de
criangas com retinoblastoma (como no caso 5). Salientamos
portanto a importancia do exame de pais de pacientes com
retinoblastoma, para melhorar o aconselhamento genético
destas familias, bem como a importancia do acompanhamento
de pacientes afetados por retinocitoma, ou mesmo o tratamen-
to profildtico das dreas com aspecto em carne de peixe, pois
estas podem sofrer transformagao maligna.

ABSTRACT

Five retinocytoma cases diagnosed over 75 months are repor-
ted. The mean age at diagnosis was 193.2 months. Two cases
were unilateral, one was bilateral and two exhibited retino-
blastoma in the fellow eye. Clinical and ophthalmoscopic as-
pects, genetical implications and the need of treatment and
continuous follow-up of retinocytoma patients are discussed.

Keywords: Retinal neoplasms; Retinal neoplasms/therapy;
Retinal neoplasms/genetics; Retinal neoplasms/diagnosis; Re-
tinoblastoma; Case reports [Publication type]
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