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Distrofia viteliforme de Best com boa acuidade visual em paciente

de idade — relato de caso

Best vitelliform dystrophy with good visual acuity in patients of age - case report

Nelson de Almeida Filho !, Luiza Crepaldi de Almeida 2, Tais Siqueira Venancio 3,
Rafael Ramos Caiado *

Resumo
Apresenta-se um caso de Distrofia Macular Viteliforme de Best bilateral em paciente do sexo
masculino, de 60 anos de idade. Os exames apontam que a doenga se encontra no estagio 4 —
Vitelirruptivo. Trata-se de uma doenga rara de heranga autossémica, que pode se manifestar na
infancia ou adolescéncia, mas frequentemente ocorre antes dos 40 anos de idade. A doenca evolui
progressivamente e leva a perda da acuidade visual. O grau da perda visual pode variar bastante
entre os pacientes. Por volta dos 50 anos de idade, a perda visual costuma ser significativa. No caso
apresentado, a despeito da idade do paciente e do estagio avancado da doenca, a acuidade visual é
boa. O seguimento, ap6s um ano, evidencia que a doenga mantém sua caracteristica de piora
progressiva e lenta. Por ndo haver tratamento especifico para a doenca de Best, optou-se pelo
acompanhamento anual do paciente, que foi orientado quanto ao progndstico visual.
Palavras chave: Distrofia Macular Viteliforme; Transtornos da Visdo; Oftalmopatias Hereditéarias.

Abstract

We present a case of Best Vitelliform Macular Dystrophy bilateral in a 60 year-old male patient.
Exams indicate that the disease is in stage 4 - Vitelliruptive. This is a rare autosomal disease, which
may manifest in childhood or adolescence, but often occurs before the age of 40. The disease
progresses gradually and leads to loss of visual acuity. The degree of visual loss can vary greatly
among patients. At around 50 years of age, the visual loss is usually significant. In the case
presented, despite the patient's age and the advanced stage of the disease, visual acuity is good. The
follow-up, after one year, shows that the disease maintains its characteristic of slow and progressive
worsening. Because there is no specific treatment for Best disease, we opted for the annual
monitoring of the patient, which was oriented on the visual prognosis.
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Introducéo

A Distrofia Macular Juvenil de Best
ou Distrofia Viteliforme de Best é a segunda
causa mais comum de distrofia macular,
perdendo apenas para a Distrofia Padrdo (que
engloba diversas distrofias).!

A doenca  apresenta  heranca
autossomica dominante, de penetrancia e
expressao variavel, alojada no locus 11q13,
gene BEST1.23

Os sinais evoluem gradualmente,
sendo divididos em estagios: 1 - Pré-
Viteliforme, com Eletro-oculograma
subnormal em crianga assintomatica e exame
fundoscépico normal; 2 — Viteliforme, que
desenvolve ainda na infancia e, apesar de
assintomatico, j4 possui 0  padrdo
caracteristico fundoscdpico da doenca com
leséo macular redonda, bem delimitada, e
aspecto em “gema de ovo” ao nivel do
epitélio pigmentar da retina (EPR), que varia
entre 1 e 2 DD de tamanho. A
Angiofluoresceinografia demonstra
hipofluorescéncia por blogueio e a
Tomografia de Coeréncia Optica demonstra
material ao nivel do EPR. J& se percebe nesta
fase um acometimento bilateral fundoscopico,
porém assimétrico na maioria dos casos.
Ocasionalmente, pode apresentar-se de forma
atipica neste estagio, sendo extramacular e
multiplo; 3 - Pseudohipdpio, percebida
ocasionalmente na puberdade, quando parte

da lesdo comegca a ser reabsorvida; 4 -

2238-5339 © Rev Med Saude Brasilia 2015; 4(2):184-90

Vitelirruptivo, em que a lesdo comeca a se
quebrar, dando a aparéncia caracteristica de
“ovos mexidos”. E neste estagio que a doenca
ganha importancia clinica, pois a acuidade
visual cai; 5 — Atréfico, no qual todo o
pigmento ja desapareceu, deixando apenas
area atrofica no EPR.* Todos os estagios
possuem Eletro-oculograma subnormal.

O progndstico é bom até a 5% década
de vida, quando a acuidade visual cai de
forma importante, em um ou ambos os olhos,
devido ao surgimento de neovascularizacao
de coroide, atrofia geografica ou cicatriz, no
estagio 4.55

Relato de caso

Paciente com 60 anos, brasileiro,
profissional liberal, sexo masculino, com
queixa de baixa acuidade visual para longe e
perto, hd 6 meses, associado a metamorfopsia.

Ao exame, apresenta acuidade visual
com corre¢do +2,25 -1,25 X 75 (20/30P);
+1,75-0,75 X 105 (20/30P).

A biomicroscopia evidencia hiperemia
conjuntival 1+/4+, cérnea transparente flGor
negativo, camara anterior formada sem reagao
de cdmara anterior. A pressdo intraocular € de
16mmHg.

A fundoscopia binocular indireta
observa-se disco éptico com bordos nitidos e
corados, relacdo E/D fisioldgica, retina
aplicada, lesdo fusiforme com migracdo de

pigmento e rarefacio de EPR em Aérea

185



Almeida Filho N, Almeida LC, Venancio TS, Caiado RR
Distrofia viteliforme de Best

macular, vasos sem alteracoes.
A Retinografia e
Angiofluoresceinografia  mostram  drusas

maculares com  aspecto  viteliforme,

aparentemente sem membrana sub-retiniana,

tortuosidade vascular na regido macular, sem
outras alteracGes. H& aumento da intensidade
da hiperfluorescéncia macular em intensidade

e tamanho ao decorrer do exame (Figura 1).

Figura 1. Retinografia e Angiofluoresceinografia evidenciando drusas maculares com aspecto

viteliforme.

A Tomografia de Coeréncia Optica
(OCT) revela acumulo de material sob a
regido macular do olho direito e alteracéo do
EPR macular do olho esquerdo, sem liquido
intrarretiniano ou membrana sub-retiniana,
compativel com distrofia viteliforme de Best
(Figura 2).
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O Eletro-oculograma registra indice de
Arden de 1,9 em ambos os olhos (amplitude
dos potenciais na fase escotOpica/amplitude
na fase fotdpica), caracteristicamente
subnormal. O indice de Arden abaixo de 2
indica alteracdo do epitélio pigmentar da

retina, sugerindo doenca de Best (Figura 3).
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Figura 2. Tomografia de Coeréncia Optica evidencia acimulo de material sob a regido macular do

olho direito e alteracdo do epitélio pigmentar da retina macular do olho esquerdo.
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F—igura 3. Eletro-oculograma indica alteraggb' do epitélio pigmentar da retina, sugerindo doenca de

Best.
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Por ndo haver tratamento especifico
para Distrofia Viteliforme de Best, optou-se
pelo acompanhamento anual do paciente, que
foi orientado quanto ao progndstico visual.

No seguimento do caso, ap6s um ano, a

Retinografia evidencia disco optico rdseo,

bordas nitidas, escavacéo fisioldgica, macula

com lesdo amarelada (material viteliforme),
tortuosidade  vascular  (Figura 4). A
Angiofluoresceinografia revela
hiperfluorescéncia macular que aumenta em
intensidade e tamanho no decorrer do exame
(Figura 5).

Figura 4. Retinografia evidencia macula com lesdo amarelada (material viteliforme) e tortuosidade

vascular.
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Figura 5. Angiofluoresceinografia revela hiperfluorescéncia macular, que aumenta em intensidade e

tamanho no decorrer do exame.

Discussao

Embora a  Distrofia  Macular
Viteliforme de Best seja uma doenca de
pacientes jovens, ela tende a desencadear uma
perda importante e irreversivel da visdo
apenas em estagios mais avangados, quando o
paciente ja esta proximo dos 40 anos de idade,
decaindo de forma importante até os 50 anos,
quando deve se apresentar no estagio atréfico,
como revisto na literatura.

Neste caso, percebemos que, apesar da
idade do paciente, se encontrando na sexta
década de vida, houve persisténcia de uma
boa acuidade visual por um periodo de tempo
maior, sendo considerada até 0 momento uma
boa visdo, apresentando-se no estagio 4 da
doenca, vitelirruptivo, apesar de manter a
caracteristica tipica da distrofia, de piora
progressiva e lenta, como verificado no
acompanhamento anual com exames de

imagem e acuidade visual.
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Concluséo

A doenca de Best € uma distrofia
macular bilateral rara, que leva a perda
progressiva da visdo, mas o grau dessa perda
pode variar bastante. Em alguns casos, a visao
para cor também pode ser afetada.

Os pacientes devem ser monitorados
pelo oftalmologista para avaliar a perda visual
e a necessidade de uso de lentes corretivas,
lupas ou de outros recursos, dependendo das
necessidades individuais.

No caso apresentado, 0 paciente
mantém boa acuidade visual com boa
qualidade de vida e continua sendo
acompanhado neste servigo.
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