Atrofia girata
E uma distrofia corioretiniana, com um quadro clinico e uma evolugdo natural
caracteristica. Foi descrita inicialmente como uma forma atipica de retinopatia
pigmentar.
Os sintomas habitualmente surgem n na 22-32 década de vida e consistem em
ma visao nocturna e contracgdo campos visuais.

TRANSMISSAO:

- AutossOmica recessiva. Patologia rara

- Frequéncia, nos U.S.A., de 1:4.000.000. Na Finlandia é 1:50.000.Pensa-se
que devido aos factores de consanguinidade?®.

ANOMALIA METABOLICA:

- Mutacédo do gene que codifica a ornitinaaminotransferase, principal enzima
que degrada a ornitina.

- O marcador bioquimico & a Hiperornitinémia.

CLINICA:(4 parametros cardinais da doenca):
- Aos 10 anos de idade revela-se
e Miopia axial (variando de -9.00 D a -13.00 D) e astigmatismo.
e Hemeralopia (cegueira nocturna, presente na maioria dos doentes,
desde a infancia).
e Catarata subcapsular posterior (habitualmente na 22 década).
e Distrofia corioretiniana tipica, bilateral e simétrica

SINAIS:

e Placas periféricas de atrofia corioretiniana, circulares, com bordos
hiperpigmentados e degenerescéncia vitrea. Existe uma demarcacéo
nitida entre a retina normal e retina anormal®'.

e Aumento do tamanho e do numero de lesdes.

e A progressdo da doenga €& acompanhada por um agrupamento
pigmentar e atrofia coroidea.

e Difusdo progressiva periférica e central, poupando a févea, até a fase
final.

e Atenuacéao evidente dos vasos sanguineos retinianos.

ALTERACOES SISTEMICAS:

Frequentes, embora subclinicas.

« Cabelos finos, lisos e escassos. Areas de alopécia.

¢ Astenia (diminuigdo do numero e tamanho de fibras musculares)
e Discreta lentidao das ondas do EEG.

MARCADOR BIOQUIMICO:



Niveis elevados (10 a 20 vezes o valor normal de Ornitina em todos os
fluidoscorporais (LCR, plasma, urina e humor aquoso) devido a deficiéncia
primitiva doenzima OAT (ornitinoamino-transferase) em varios tipos de células
(linfocitos,fibroblastos).

Niveis normais de Ornitina plasmatica € 52-100 micromol/l. Nao ha uma
correlagao entre o doseamento plasmatico de ornitina e a gravidadeda distrofia.

DIAGNOSTICO:

Distrofia corioretiniana caracteristica
Niveis elevados de ornitina
Auséncia de actividade de OAT (ornitinoamino-transferase).

EXAMES COMPLEMENTARES:

ERG — Amplitudes gravemente diminuidas ou abolidas.

EOG — Anomalo.

ANGIOGRAFIA FLUORESCEINICA — Atrofia corioretiniana evidente,
permitindo avisualizagao dos grandes vasos coroideus. Perda da coriocapilar
nas areas afectadas.

CAMPOS VISUAIS — Constric¢ao periférica progressiva.

VISAO CROMATICA — Defeito tipo tritanomalia

EVOLUCAO:
e Muito gradual, com progressao central e periférica, poupando a févea até
muito tarde na evolugdo da doenca.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL:

Coroiderémia

PROGNOSTICO:

Geralmente mau!

Ocorre cegueira legal pelos 30-50 anos de idade, secundaria a uma
atrofia geografica,

Catarata, edema macular cistéide ou a formacdo de membranas
epiretinianas.

Existe uma variagdo individual importante no que se refere ao
progndstico, quer quanto a idade em que a acuidade visual comega a
diminuir, quer na idade em que a acuidade visual atinge 1/10.

A contraccdo dos campos visuais é agravada com a idade e
correlaciona-se com a diminuicdo da adaptagao ao escuro.

TRATAMENTO:
Distinguem-se 2 sub-tipos clinicamente diferentes segundo a resposta a
piridoxina (vitamina B6). Os que respondem a vitamina B6 apresentam uma



evolugdo clinica menos grave e progridem mais lentamente. Para os que nao
respondem o unico tratamento disponivel € uma dieta restritiva em arginina.

O suplemento de creatina ndo parece ter efeito na progressao da doenga
ocular.

Igualmente proposto um suplemento em prolina, glutamina e creatinina®*2*

ACONSELHAMENTO GENETICO:

O facto de ser uma doencga autossémica recessiva diz que a probabilidade dos
progenitores portadores terem uma crianca afectada é cerca de 25%. O casal
devera estar informado deste facto.

Um casamento consanguineo torna possivel o aparecimento de uma crianga
afectada.

Fig. 1 Atrofia girata (Retinografia) Fig. 2 Atrofia girata (Retinografia)

Fig. 3 Atrofia girata (Retinografia) Fig.4 Atrofia girata (Retino graﬁa)



