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FUNDUS ALBIPUNCTATUS - CEGUEIRA NOCTURNA NAO PROGRESSIVA - A PROPOSITO DE UM CASO
CLINICO
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Introducéo

O Fundo Albipunctatus é uma forma rara de cegueira nocturna congénita ndo progressiva. E uma doenga
autossémica recessiva causada por mutacbes no gene RDH5 levando a deficiéncia de 11-cis-retinaldeido,
fundamental para a formacdo de rodopsina nos fotorreceptores. Os doentes tém um fundo ocular caracterizado por
numerosos pontos branco-amareladas na periferia e perimaculares sem atingimento foveal. A resposta escotdpica e
mista no ERG full-field est4 caracteristicamente muito atenuada contudo, apds adaptacdo prolongada ao escuro hi
uma recuperacao consideravel da resposta o que permite distinguir esta forma de outras cegueiras nocturnas
progressivas (retinite punctata albescens). Apresenta-se um caso clinico de uma doente com fundus albipunctatus
devido a sua raridade e comprovado caracter ndo progressivo.

Métodos

Doente do sexo feminino, 41 anos, raca caucasiana, seguida em consulta de Genética Ocular desde os 34 anos por
diminuicdo da acuidade visual bilateral nocturna desde a nascenca. A melhor acuidade visual corrigida era 10/10 no
olho direito (OD) e 10/10 no olho esquerdo (OS). A presséo intra-ocular e biomicroscopia ndo revelavam alteracdes
OU. Na fundoscopia eram evidentes mdltiplos pontos brancos, bem definidos na periferia da retina e éarea
perimacular. A févea e disco 6tico ndo apresentavam alteragcdes morfolégicas. A doente era seguida nesta consulta
h& 8 anos e apresentou-se querendo saber qual a possibilidade de perder a viséo diurna a longo prazo. Realizou
perimetria estatica computorizada (PEC — Humphrey), SD-OCT macular e ERG full-field.

Resultados

A PEC revelou campos visuais mantidos bilateralmente. O OCT mostrou pequenos depdsitos circunscritos na retina
externa (segmento 1S/OS dos fotoreceptores e RPE) correspondentes aos pontos brancos visiveis na fundoscopia. O
ERG full-filed revelou uma resposta escotdpica e mista muito diminuida, contudo apds adaptacdo prolongada ao
escuro estes valores melhoraram significativamente.

Concluséo

A cegueira congénita nocturna estacionaria engloba varias formas de doenca, hoje sabe-se que algumas tém
potencial de progressdo com atrofia macular e baixa da visdo central. A electrofisiologia tem o potencial de distinguir
estes fendtipos permitindo um melhor aconselhamento dos doentes e caracterizagdo da doenga.
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