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Comunicam-se dois casos de distrofia ta-
peto-retimana, bilateral e congénita, em duas
irmas, filhas de pais consanguineos, associa-
da a uma alteragdo do sistema pi10soO, sOb a
forma de hipotricose congénita total.

O aparecimento simultaneo desta retino-
patia, associada com alteracao cutanea, em
duas irmaéas entre sete filhos, levou-nos a
pensar em uma sindrome 6culo-cutanea com
possivel manifestacdo genética.

As distrofias Tapeto-Retinianas se carac-
terizamm pelo grande numero de diferencas
fenotipicas que podem ocorrer na mesma fa-
milia, como manifestagoes do mesmo cefei-
to genotipico, variando conforme a idade da
manifestacdo e o tipo de distrofia!.

Retinose pigmentar € a abiotrofia mais
importante do grupo das distrofias tapeto-
retinianas. Apresenta-se sob inumeras va-
riedades clinicas. Franceschetti e Frangois?
classificam a Retinose pigmentar, correla-
cionando o modo de transmissao genética
com as manifestagdoes fundoscépicas, em 3
formas: recessiva, dominante e ligada ao se-
x0. A forma recessiva apresentase geral-
mente como retinose pigmentar cldassica ou
tipica. As outras formas, atipicas, sio me-
nos comuns, porém geralmente mais inca-
pacitantes quanto ao progndstico visual, e
incluem, entre inumeras variantes, a retino-
se pigmentar central.

Duke-Elder (1940) 3 definiu-a como uma
alteragdo pigmentar que pode se apresentar
de vdrias formas, seja em osteoblastos, for-
magoes arredondadas ou placas, localizadas
em ilhotas no centro do polo posterior, com
limites mais ou menos bem definidos. E
frequentemente associada a escierose da co-
réide subjacente. A retina equatorial pode,
as vezes, apresentar osteoblastos tipicos. A
visdo central é bem diminuida e pode se
acompanhar de cegueira diurna. O campo
visual mostra escotoma central com fixa-
cao excéntrica. Os limites periféricos sao ge-
ralmente normais, mas pode haver certa re-
tracao. A visdo para cores estd comumen-
te abolida para todos os espectros. Porém
os sinais funcionais nao sao suficientes pa-
ra permitir um diagndstico de certeza. Por

essa razao o exame eletroretinografico tem
importancia capital: 0 ERG nunca € comple-
tamente abolla0 na retinose plgmentar cen-
tral. Pode ser normal ou até eietro-negativo,
nao havendo correspondéncia com a gravi-
dade das lesOes funaoscopicas.

Quanto a hereditarieaade, admite-se que
as formas centrais possuem transmissao au-
tossOmica recessiva, senao que a consangiii-
nidade dos ascendentes foi assinalada varias
vezes 2.3,

Um processo degenerativo encontrado na
retina, apresenta, em muitos casos, uma cor-
respondéncia em outras partes do organis-
mo, mais comumente no sistema nervoso
central. As associagcOes dérmato-oculares
sao comuns, porém O envolvimento de dis-
trofias retinianas tém sido raramente pu-
blicadas na literatura mundial4. Quando re-
latadas, sao combinadas com multiplas e
variadas manifestagcdes como: surdez, retar-
do mental ou alteragcbes enddcrinas 36,7, Pou-
cos casos sao publicados na literatura cor-
relacionando distrofias retinianas com alte-
ragoes do sistema piloso e portanto consi-
deramos que esta rara combinac¢ao vale uma
andlise detalhada, contribuindo para que no
futuro, talvez venha a se constituir em uma
entidade mais especifica.

CASOS CLINICOS

1) M.E.S., brasileira, feminina, branca,
24 anos, estudante, solteira, procedente de
Tatui, estado de Sao Paulo. (fig. 1)

A paciente consultou-se neste Instituto
em junho de 1928 com queixa de perda pro-
gressiva de visao desde a 2a. infancia. Re-
fere-se escassez pilosa generalizada. E filha
de primos em 1° grau e possui irma me-
nor com Os mesmos problemas oculares e
cutaneos. Atualmente nao consegue ler e
apresenta maior deficiéncia visual durante
o dia.

A) Exame oftalmolégico:

Acuidade visual: OD.: esf. — 2,50 = cil
+ 4,00 E. = 180.° Visao = dedos a 2 m;

OE: esf. — 3,25 = cil. + 4,50 E. — 20° Vi-
sdao = dedos a 1,50 m. Exame externo: su-
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Fig. 1 — Irma maior (M.E.S.).

percilios e cilios escassos. Reflexos pupila-
res fotomotor direto e inaireto norma.s. Or-
toforia para longe e perto. Motilidade ocu-
lar normal, sem nistagmo. Teste de Ishiha-
ra: discromatopsia total. Fundoscopia (AO):
Atrofia do epitélio pigmentar, com acumu-
los de pigmentos distribuidos em forma-
cOes placoides ou arredondadas no polo pos-
terior, com grande interesse para a regiao
macular. Papua de conformagao normal, co-
rada. Vasos retinianos ligeiramente estre.ta-
dos. Oftalm. Binoc. Ind.. revela retina pe-
riférica normal. Biomicroscopia (AO): seg-
mento anterior normal. Aplano-tonometria
= 14 mmHg. em AO. Campo Visual (AO):
escotoma central relativo com a mira I,
com diametro de 20-30°, com limites perifée-
ricos normais. Retinografia: atrofia extensa
do epitélio pigmentar, envolvendo todo o po-
lo posterior com migracao e acumulo de
pigmento em forma arredondada e alonga-
da, principalmente ao redor da macula. Atro-
fia da coriocapilar na regiao macular, com
apagamento do reflexo foveal. Vasos de ca-
libre estreitado em AO (fig. 2). AFG (AO.):
em todas as fases do angiograma notam-se
areas de hipofluorescéncia no polo posterior,
principalmente ao redor da macula. Rarefa-
cao difusa do epitélio pigmentar. Migragao
de pigmentos em blocos arredondados, dis-
postos também ao redor da madcula. Vasos
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Fig. 2 — Retinografia OD de M.E.S .

de calibre estreitados (fig. 3). Eletrofisiolo-
gia; E.O.G.: OD. = 135%; OE. = 133% —
= sub-normais. ER.G.: ligeira diminuicao
da amplitude das ondas fotdpicas a e b: On-
da b, normal. Tempos de laténcia normais.
Auséncia de resposta ao vermelho.

Fig. 3 — AFG do OD de M.ES.

Conclusao: alteragdo do epitélio pigmen-
tar e ligeira alteragcdo do sistema fotdpico.

B) Exame Clinico Geral

Desenvolvimento neuro-psicomotor e ti-
sico normais. Como antecedentes pessoais.
refere bronquite, sarampo e varicela na in-
fancia. Parto normal, a termo. Bom estado
geral. Normolinea. Nao foram encontradas
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outras perturbacoes do desenvolvimento ec-
todermal e dos dentes. Hipotricose genera-
lizada. Demais sistemas organicos sem anor-
malidades.

2) E.C.S, brasileira, feminino, branca, 9
anos, estudante, procedente de Tatui, estado
de Sao Paulo (fig. 4).

Fig. 4 — Irma menor (E.C.S.).

Apresenta as mesmas queixas de sua ir-
ma (caso I) porém em menor pProporgao.
Consegue ler e a acuidade visual é indife-
rente ao claro e escuro.

A) Exame oftalmolégico:

Supercilios e cilios de cor clara e em
quantidade normal.

Acuidade Visual: OD.. esf. + 2,00 Vi-
sdao — 0,06; OE.. esf. 1- 2,25 Visao = 0,33.
Reflexos pupilares fotomotor direto e indi-
reto normais. Ortoforia para longe e perto.
Teste de Ishiara: discromatopsia total. Fun-
doscopia (AO): Atrofia pigmentar na regiao
macular, com algumas condensac¢Oes pigmen-
tares. Papila e vasos retinianos normais. Of-
talm. Binoc. Ind.: revela retina periférica
normal. Biomicroscopia (AO): segmento an-
terior normal. Aplano-tonometria 12mmHg
em AO. Campo Visual (AO): Escotoma cen-
tral relativo com a mira I, com diametro
de 20° e 30° e limites periféricos normais.
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Retinografia: Mostra extensa drea de atro-
fia do epitélio pigmentar do polo posterior,
sendo mais marcante na regiao macular.
Acumulo de pigmento de forma arredonda-
da, préximo a madcula. Apagamento do re-
flexo foveal. Vasos de calibre normais em
AO. (fig. 5). AFG (AO.): em todas as fases
do angiograma, notam-se extensas dreas de
rarefacdo do epitélio pigmentar no polo pos-
terior. Migragao de pigmentos em forma ar-
redondada, principalmente no setor tempo-
ral e na macula (fig. 6). Eletrofisiologia: E.O.
G.; nao colabora. E.R G.: normal em ambos
os olhos a todos os estimulos.

Fig. 5 — Retinografia de OD de E.C.S.

Fig. 6 — AFG do OD de E.C.S.
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B) Exame clinico geral:

Desenvolvimento neuro-psicomotor e fi-
sico normais. Como antecedentes pessoais,
refere hepatite, sarampo e varicela. Parto
normal, a termo. Bom estado geral. Nor-
molinea. Hipotricose menos severa que a
irma. Cabelo em forma de lanugem, facil-
mente destacdvel.

Os demais exames que citaremos a se-
guir, foram realizados em ambas irmas, sen-
do que os mesmos resultados e conclusoOes
foram obtidos.

C) Exame dermatolégico e biopsia de pele:

Epiderme hipotréfica porém sem lesoes.
Exame histopatolégico: foliculos pilo-seba-
ceos presentes, integros, porém hipotréficos.
Discreta degeneracao basdéfica do coldageno e
leve infiltracdo linfo-plasmocitario.

O—0O

Conclusao. Alopécia parcial congénita di-
fusa.

D) Exames laboratoriais:

Hemossedimentag¢ao: normal.

Prova do Lditex (atividade reumédtica):
gativa.

Sorologia para Lues (reacdo de fixagdo do
complemento e floculagao): negativa.

Sorologia para Toxoplasmose (imunofluores-
céncia, fixacdo do complemento e hema.
glutinagao passiva): nao reagente.

Urina tipo I e sedimento: Normal.

E) Exame otorrinolaringolégico e audiolo-
gico:
Normais

F) Investigacdo Genético-clinica e heredo-
grama:

ne-
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A investigacdo genético-clinica, revelou
que ambas sao portadoras de calvicie e al-
teragoes oculares, sendo também filhas de
consangiiineos, R — 1/16. Ao que tudo in-
dica, com base na coincidéncia do quadro
clinico das duas irmas e pelo fato de serem
elas filhas de consangiiineos, a hipdtese mais
provdvel € que se trata de uma patologia
condicionada por um gen autossOmico reces-
sivo. Nessa circunstancia o risco de recor-
réncia desta patologia na irmandade das p2a-
cientes é de 25%.

DISCUSSAO

Walsh e Hoyt 8 correlacionam vdrias sin-
dromes envolvendo Retinopatia Heredodege-
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nerativa (retinitis pigmentosa) em associa-
cao com outras anomalias. Estas podem
ser oculares ou extra-oculares®. Entre as
associagdes oculares, destacam-se a catarata
subcapsular posterior, glaucoma, miopia e
ceratocone. As associagdes extra-oculares
sd0 inumeras, com penetrancia e expressivi-
dade varidveis. Essas alteragfes sao agru-
padas em entidades especificas, constituindo-
se em sindromes relacionadas com degene-
racOes retinianas. Entre estas, destacam-se
a sindrome de Laurence-Moon-Biedl], sindro-
me de Refsum, sindrome de Hallgren e sin-
drome de Cockayne. Entretanto, em nenhu-
ma destas raras sindromes foi descrito, além
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dos achados oculares, apenas alteragoes do
sistema p110Ss0.

As aegeneragoes tapeto-retinianas, asso-
ciadas as alteragbes do sistema piloso, fo-
ram citadas pela primeira vez na iuteratura
por Wagner, em 143510:11,12, O autor analisa
dois irmaos, filhos de pais consangiiineos,
que apresentavam degeneragiao macular con-
génita e estaciondria, além de cabelos es-
cassos, nao pigmentados e lanuginosos. Po-
rém, em nosso caso, a perda visual ocorreu
de forma progressiva, tendo-se iniciado so-
mente na 2a. infancia. Pudemos constatar a
evolucao da afecgcdo ao analisarmos compa-
rativamente os fundos de olhos entre as 2
irmas.

Walsh® menciona 2 irmas com uma va-
riante da sindrome de Laurence-Moon-Bied],
que apresentavam alteragdes pigmentares na
madcula, com acumulos de pigmentos na re-
giao equatorial, cabelos escassos e dificulda-
de na fala. Também nao correlac.onamos as
caracteristicas citadas ao quadro exibido
por nossas pacientes, tanto do ponto de vis.
ta fundoscépico como biofisico.

Albrectsen 13 descreveu também um ca-
so de sindrome de Laurence-Moon-Biedl ati-
pico, em 2 irmas, filhas de pais consangiii-
neos, que apresentavam alteragdoes pigmen-
tares retinianas, hipotricose, sindactilia e dis-
creto rebaixamento do nivel intelectual.

Bjork! descreveu também em dois ir-
maos, distrofia retiniana combinada com alo-
pécia. Porém neste caso, nao havia consan-
giiinidade, os pacientes possuiam baixa es-
tatura e ao fundus existia uma pigmentacao
atipica na periferia.

Kroll 12 em 1981, comunicou um caso de
degeneracao macular juvenil sob forma de
displasia do epitélio pigmentar do polo pos-
terior. associada a hipotricose congénita to-
tal. Esta comunicacdo se assemelha a pa-
tologia por nds descrita, diferindo entretan-
to, em alguns dados, como pobre pigmenta-
¢ao retiniana e visao de cores nao compro-
metida.

Em todos os casos pesquisados na lite-
ratura o que mais se assemelhou foi o de
Ludvig 14, citando duas irmas com degenera-
cao tapetoretiniana e total alopécia congé-
nita. Neste caso os achados retinianos, ERG
e campo visual, foram semelhantes, entre-
tanto ndao havia consangiiinidade na familia
e a auséncia de cabelos era total.

As alteragOes encontradas nos 2 pacien-

tes por nés descritos, referentes ao siste-
ma de origem neuro ectodermal e ectoder-
mal, nao podem ser enquadradas em nenhu-
ma das sindromes citadas. Assim sendo,
preferimos deixar em aberto qualquer asso-
ciagdo com patologias ja descritas.

RESUMO

Os AA. apresentam 2 casos clinicos sobre duas
irmas, filhas de pais primos em 1. grau, portadoras
de uma alteragdo do epitélio pigmentar no polo pos-
terior, associada & hipotricose congénita generalizada
e progressiva. Avaliam as possibilidades diagnésticas
em relacdo as degeneragdes retinianas do polo pos-
terior associadas a doencas cuténeas.

SUMMARY

The authors present two cases of sisters, both chil-
dren of first grade cousins, suffering a pigment epithe-
lium dystrophy at the posterior pole, associated to
complete and progressive hipotrichosis congenita. The
authors analyse the possible associations of retinal
degenerations to cutaneous diseases.
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