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Introdução 
A Deficiência da Desidrogenase de 3-Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Longa (LCHAD) é uma doença genética do 
metabolismo de energia provocada por uma mutação no gene que codifica a subunidade-α da proteína trifuncional 
responsável pela degradação mitocondrial dos ácidos gordos. A enzima LCHAD catalisa o terceiro de quatro passos 
na β- oxidação dos ácidos gordos; quando a sua actividade está diminuída ocorre acumulação de metabolitos 
intermediários tóxicos para vários tecidos, nomeadamente para a retina com aparecimento de alterações retinianas e 
perda de visão progressiva. 
 
Material e Métodos 
Os autores apresentam três casos clínicos de deficiência de LCHAD com alterações oculares documentadas. 
 
Resultados 
Os três casos com diagnóstico de LCHAD desenvolveram alterações corioretinianas. Dois casos cujo diagnóstico e 
tratamento foram precoces, têm actualmente um follow-up de 5 e 11 anos, apresentando acuidade visual corrigida de 
10/10 e retinopatia pigmentar; nos exames electrofisiológicos apenas um dos doentes tem PEV´s com amplitude 
diminuída. O terceiro  doente, teve um diagnóstico tardio; tem actualmente um follow-up de 15 anos. Desenvolveu 
atrofia corioretiniana grave, diminuição progressiva da acuidade visual e miopia; os exames ERG e PEV´s 
apresentam resposta praticamente extinta. 
 
Conclusão: 
A Deficiência de LCHAD é por vezes difícil de diagnosticar. Determinados achados corioretinianos devem alertar o 
oftalmologista para esta patologia, permitindo por vezes acelerar o diagnóstico e início do tratamento. Por outro lado, 
sabendo que uma percentagem significativa de doentes com diagnóstico de LCHAD irá desenvolver retinopatia 
pigmentar progressiva é importante um follow-up oftalmológico regular com documentação da patologia retiniana 
através da retinografia, ERG e PEV.  Sugerimos também, a realização de AF e OCT retina, quando possível. 
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