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RESUMO 

Foram examinados 4 (quatro) pacientes com DMVB, tendo sido realizados 
exames eletrofisiológicos (EOG, ERG, PEV). Nos pais de dois destes pacientes, 
apesar da ausência de manifestações oftalmológicas da doença, constataram­
se alterações eletrofisiológicas compatíveis. Demonstra-se a importância 
destes exames no diagnóstico e na prevenção através do aconselhamento 
genético. 

Palavras-chave: Distrofia Macular Vitel iforme de Best (DMVB); Exames eletrofisiológicos (EOG, ERG, 
PEV).  

INTRODUÇÃO 

A distrofia macular de BEST é uma 
distrofia retiniana autossômica domi­
nante também conhecida como Dege­
neração Macular hereditária ou 
Distrofia Macular Vite l iforme de 
BEST - DMVB (Lachapelle, 1 988). A 
doença é caracterizada por uma pro­
gressiva degeneração macular desde a 
infância precoce até após os 40 anos .  
Estudos histopatológicos ainda não es­
tabeleceram, definitivamente, se o de­
feito primário está localizado somente 
no epitélio pigmentado da retina ou, 
também, no neuroepitélio, (O ' Gorman 
et al. 1 988). 

Os achados oftalmoscópicos típicos 
( especialmente durante o e stádio 
viteliforme) e a história familiar ( em­
bora o gene possa pular gerações 
Krill, 1 966) são geralmente as únicas 
informações clínicas necessárias para 
estabelecer o diagnóstico; tais dados 
são, entretanto, de muito valor se coe­
xistir um EOG patológico. (François, 
1 967; Cross, 1 974). 

Um eletrooculograma (EOG) marca-

damente anormal é característico da 
DMVB (Deutman, 1 969). O eletrorreti­
nograma (ERG) é usualmente normal, 
embora tenha sido reportados ERGs 
anormais - com estimulação escotópica 
(Lachapelle, 1 988). O potencial evoca­
do visual (PEV), é um sinal elétrico 
gerado na região occipital do córtex 
em resposta a um estímulo visual. O 
PEV obtido com a estimulação através 
do padrão xadrez pode ser empregado 
na detecção de defeitos visuais na de­
generação macular (Sokol, 1 972) . 

A Angiografia Fluoresceínica de­
monstra hipofluorescência na lesão 
viteliforme devido ao bloqueio da 
fluorescência coroidiana pelo material 
amarelado depositado. 

Agudeza visual, visão de cores e o 
campo visual são usualmente normais, 
explicando o caráter geralmente assin­
tomático dos pacientes (Lachapelle, 
1 988). 

MATERIAL E MÉTODO 

Foram examinados um total de 6 
(seis) pacientes no setor de Retina da 
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UFRJ, sendo 2 (dois) destes irmãos e 
seus pais .  Os seguintes exames foram 
realizados :  exame oftalmológico clíni­
co (agudeza visual - A V, biomicrosco­
pia, reflexos pupilares - RP, motilidade 
ocular extrínseca - ME, fundoscopia -
FO) e exames complementares (angio­
grafia fluoresceínica - AF e testes ele­
trofisiológicos oculares EOG, ERG e 
PEV) . 

Cada laboratório de Eletrofis io­
log ia  Ocular tem, sua metodologia 
para realização dos exames e valores 
próprios para a leitura dos resultados 
(Dantas, 1 994 ) .  

Na  Eletrooculografia o paciente fi ­
cou sentado a 1 m de  distância da fon­
te luminosa, centrada entre duas luzes 
vermelhas de fixação (ângulo visual 
de 30º) .  O exame era feito em uma 
fase de pré-adaptação ( 5 minutos) no 
escuro ( 1 2  minutos) no claro, ou des­
lumbramento de 400 Watts ( 1 2  minu­
tos) . No registro, foi empregado ins­
crição à pena, a constante de tempo 
O, 1 segundo, amplificação de 0,5 m V/ 
cms e velocidade de 0 ,25  mm/seg.  
(Polígrafo Grass 5 D e 7 D em AC ou 
DC), sendo os eletrodos :  1 frontal (ter­
ra) e 4 nos cantos externos e interno de 
cada olho (Dantas ,  1 994 ) .  

Para o PEV o paciente ficou senta­
do a 1 m do monitor de TV ( estimula­
ção) .  Os eletrodos tipo agulha eram 
introduzidos :  uma na linha média da 
fronte (terra) , outro 2 cm acima do 
ínion e o terceiro na intersecção da 
linha que une os vértices das orelhas e 
a linha média craniana. A estimulação 
foi realizada com padrão xadrez (ân­
gulo de 2º) e freqüência de reversão de 
1 C .P .S . ,  sendo 1 28 estimulações para 
cada olho (Dantas, 1 994). 

Para o ERG foi colocado um eletro­
do tipo corneano, outro na têmpora 
ipsilateral e outro na região frontal 
(terra) . A estimulação por flashs de 
cor branca ( 1 0  µs) era visualizada e 
amplificada em um osc i loscópio 
Tectronix e os registros feitos por um 
polígrafo. (Dantas, 1 994 ) .  
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RESULTADOS 

Caso 1 - R. O. L . ,  1 O anos, emé­
trope, AV: 20/40; RPs normais; ME 
normal ; FO - OD cisto viteliforme, OE 
cisto viteliforme rompido ; AF - carac­
terísticas da doença de BEST (EOG -
índice de Ardem patológico) ,  ERG 
subnormal em AO, PEV - amplitude 
normal e latência da onda P 1 00 anor­
mal . 

Caso 2 - C .  O. L . ,  7 anos, emé­
trope, AV: 20/20 AO, Rps normais; 
ME normal ; FO - AO: cisto vitelifor­
me (Fig. 1 ); AF e EOG - índice de 
Arden patológico em AO. 

Os pais dos pacientes supracitados 
apresentaram todos os exames oftal­
mológicos normais, inclusive A V 20/20 
em AO (emétropes) .  Entretanto, seus 
exames eletrofisiológicos apresenta­
ram as seguintes alterações:  A) - C .L .  
(Genitor) - EOG - patológico (Fig. 2 ) ;  
ERG : subnormal ; PEV - completo 
NPN com amp l itude diminuída e 
latênc ia  normal . B )  - M . L . A . 0 .  
(Genitora) - EOG - patológico; ERG 
subnormal ; PEV- complexo NPN em 
OD com amp l itude diminuída e 
latência aumentada e em OD comple­
xo NPN com amp l itude normal e 
latênc ia  aumentada .  O s  e s tímulos  
estruturados vermelho e verde eviden­
ciavam melhor a anormalidade . 

Caso 3 - E .S . ,  3 6  anos, emétrope, 
A V 20/200 AO; RPs normais; ME nor­
mal ; FO - AO: Cisto viteliforme; AF 
caracterí stica da doença de BEST ;  
EOG - índice de Arden patológico em 

Figura 1 - Caso 2 - C.O .L . ,  ? anos, emétrope , AV 20/ 
20 AO Cisto vitel iforme. 

AO; ERG subnormal ;  PEV-ausência 
do complexo NPN (Fig. 3 ) .  

Caso 4 - P .  S .  J .  S . ,  29 anos, emé­
trope, A V OD 20/40 OE; 20/50;  RPs 
normais ;  ME normal , FO OD: cisto 
vitel iforme e OE c i sto vite l iforme 
rompido; EOG-índice de Arden pato­
lógico AO, ERG subnormal, PEV-di­
minuição da .amplitude e aumento da 
latência do complexo NPN. 

DISCUSSÃO 

O principal propósito deste traba­
lho é demonstrar a utilização dos exa­
mes eletrofisiológicos (EOG, ERG, 
PEV) no di agnó st ico da Di strofia 
macular viteliforme de BEST e suas 
implicações hereditárias. 

Apre sentamos quatro pac iente s 
com caracterí sticas fundoscópicas e 
angiográficas da DMVB, sendo três 
deles com agudeza melhor ou igual a 
20/50 e apenas um com visão 20/200. 

Nestes  pac iente s o s  exames de 
eletrooculograma apresentaram índice 
de Ardem (L/D x 1 00) patológico, 
considerando-se o índice normal de 
252% e o limite mais inferior ao nor­
mal 1 85% (Arden, Barrada & Kelsey, 
1 962) .  Tal achado coincide com os 
dados da literatura, comprovando o 
diagnóstico .  

Os exames de eletrorretinograma, 
por sua vez, apresentaram-se anormais 
(subnormalidade) e com traçados vari­
áveis .  Esses achados são devido a va­
riantes da doença ( diferentes estágios) 
e devido a penetrância reduzida e 
expressividade dos genes da DMVB . 

Os exames de potencial evocado 
visual apresentaram alterações nas 
latências da onda P 1 00 e do complexo 
NPN nos três pacientes com agudeza 
melhor ou igual a 20/50 .  Entretanto, 
no paciente com A V 20/200 registrou­
se a ausência do complexo NPN. Este 
achado pode sugerir correlação entre o 
complexo NPN e a severidade da ma­
nifestação visual da doença. Muitos 
estudos ainda serão necessários para 
melhor esclarecer este achado, visto 
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Fig. 2 - C .L . ,  EOG subnormal - O D  - índice de Arden = 1 50%. 

que a literatura se mostra escassa so­
bre o PEV na DMVB . 

Os exames oftalmológicos realiza­
dos nos pais dos pacientes R .O .L .  e 
C .O .L .  apresentaram-se normais (A V, 
RP, ME e FO), no entanto , EOG e 
ERG de ambos foram anormais (ERG 
subnormal) e o PEV com amplitude e/ 
ou latência alterados .  Tais achados 
podem sugerir o caráter heterozigoto 
da doença nos pais ,  podendo ter ocor­
rido alternância de gerações na mani­
festação da doença (Krill , 1 966) .  Um 
EOG marcadamente anormal parece 
ser patognomônico da DMVB mesmo 
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em um membro da linhagem com FO 
comprovadamente normal (Deutman, 
1 969) .  Em estudo heredofamiliar, foi 
relatado a identificação de indivíduos 
heterozigotos através de pequenas mo­
dificações do eletrooculograma (EOG), 
sem todavia apresentarem qualquer si­
nal ou sintoma da doença (Thorburn, 
1 978) .  Acreditamos ,  portanto, que os 
pais sejam portadores da doença ape­
sar de não a ter manifestado . 

Os nossos resultados revelam a im­
portância dos exames eletrofisiológi­
cos no diagnóstico da DMVB, inclusi­
ve no que se refere à prevenção de sua 
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Fig. 3 - E .S . ,  36 anos, PEV ausência de Complexo NPN .  
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manifestação clínica (autossômica do­
minante), fornecendo subsídios concre­
tos para o aconselhamento genético . 

SUMMARY 

Four patients were examined with 
B VMD, having had electrophysilogic 
exams (EOG, ERG, VEP). The 
parents of two patients had no 
ophthalmic manifestation of this 
desease, however there are 
alterations in the electrophysiologic 
examinations. This shows how 
important these examination are for 
the diagnostic and for the prevention 
through genetic studies. 
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