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Introducao:
Os autores apresentam um caso clinico de disqueratose congénita autossémica dominante (DC-AD) complicada por
vasculopatia retiniana bilateral e retinopatia proliferativa com hemovitreo no olho direito (OD), na auséncia de
pancitopénia.

Métodos:
Relato de um caso clinico de uma doente de 32 anos com queixas de miodesdpsias no olho direito. Foi realizado
exame oftalmoldgico completo e angiografia fluoresceinica da retina.

Resultados:

A acuidade visual era de 10/10 bilateralmente e na fundoscopia apresentava vasos hialinizados na periferia temporal
de ambos os olhos e hemovitreo no OD. A angiografia fluoresceinica relevou neovascularizacéo retiniana no OD e
areas de nao perfusdo capilar em ambas as periferias temporais. A estratégia terapéutica consistiu em
fotocoagulacdo laser dirigida as areas de ndo perfusdo capilar em ambos os olhos. O diagndéstico de AD-DC foi
confirmado por uma mutagéo pontual no gene TERC.

Concluséo:

A DC-AD é uma forma rara de faléncia hereditaria da medula éssea e a sua apresentacdo € mais ligeira que a
observada nos doentes com muta¢gBes recessivas e ligadas ao X. Poderd estar ausente a triada classica
caracteristica, pelo que é importante ter um elevado indice de suspeicao e ter presente a disqueratose congénita se
pode complicar de retinopatia vascular, ja pode levar a perda importante de visdo. O tratamento adequado incluiu
fotocoagulagdo laser imediata nas areas de ndo perfuséao.
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