RETINOSQUISIS JUVENIL
RELATO DE UM CASO CLINICO COM RESPOSTA A
TERAPEUTICA TOPICA COM INIBIDOR DA ANIDRASE CARBONICA

Pina S., Santos C., Azevedo A.R., Alves S., Goncalves A. Cavalheiro D.,Teixeira S. 7 o

e i}

Hospital Professor Dr. Fernando Fonseca, E.P.E.
Director de Servico: Dr. Antdnio Melo c=

Introducao
A Retinosquisis Juvenil Ligada ao X (RJLX) é uma patologia relativamente rara que afecta criancas e jovens do sexo

masculino, consistindo numa distrofia vitreo-retiniana bilateral mas assimétrica. Resulta de mutacoes no gene RS1
codificador da retinosquisina, proteina responsavel pela adesao celular entre as varias camadas retinianas.
Quando esta proteina esta ausente ou alterada formam-se quistos entre estas camadas que podem ser radiarios,

dando origem a uma maculopatia em “roda de bicicleta”, ou periféricos (retinosquisis periférica).
Nos ultimos anos tem sido atribuido um papel terapéutico aos Inibidores da Anidrase Carbodnica (IAC), topicos ou

orais, que parecem contribuir para a reabsorcao do edema macular quistico associado a esta patologia.

Objectivo
Avaliar a resposta clinica de um doente com RJLX submetido a terapéutica topica com um IAC.

Caso Clinico

& )

S 14 anos /
Diagnostico de RILX desde os 7 anos (2003) \

Setembro 2007 MAVC: OD-0,20 OE-0,25

......

(Abril 2007
Melhor Acuidade Visual Corrigida (MAVC):

* Olho Direito (OD) -0,20
K. Olho Esquerdo (OE) — 0,25 Yy

Abril 2011 MAVC: OD-0,25 OE-0,50

OCT Abril de 2007 — Edema macular quistico

Espessura Foveal Central (EFC) : 478 1 OD, e de 328 u OE J/ significativa do edema macular — EFC: 267p OD, e de 163 p OE

Conclusao
A RJLX é uma patologia pouco frequente e extremamente deletéria para a funcao visual dos jovens afectados, até

ha pouco tempo com ofertas terapéuticas escassas ou ausentes. Os IAC tém sido sugeridos, em diversos estudos,
como uma opcao terapéutica valida para esta patologia. O caso clinico apresentado demonstrou eficacia
terapéutica da brinzolamida topica na atenuacao do edema macular quistico presente neste doente

acompanhada por discreta melhoria da acuidade visual.
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