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OFTALMOPATIA COMO PRIMEIRA MANIFESTACAO DA DOENGCA DE FABRY — CASO CLINICO
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(Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra)

Introducao:

A doenca de Fabry (DF) é uma doenca genética rara ligada ao X causada pela deficiéncia da enzima a galactosidase
(a - Gal A).

A deficiéncia de a — Gal A provoca a acumulagéo de glicoesfingolipidos nos lisossomas das células levando ao
atingimento multissitémico crénico e progressivo.

Embora a doencga seja congénita o diagnéstico é dificil e na maior parte das vezes feito muitos anos apdés o inicio dos
sintomas.

Os 6rgdos mais afectados sdo os rins, coracao, sistema nervoso central e pele. O atingimento oftalmolégico, embora
menos frequente, pode ocorrer no decurso da doenca.

Material e métodos:

Doente do sexo feminino, 39 anos, que recorre a consulta de oftalmologia por diminuicdo bilateral progressiva da
acuidade visual (AV) para longe. Ao exame oftalmoldgico apresentava: melhor acuidade visual corrigida (MAVC) olho
direito (OD): 1/10; MAVC olho esquerdo (OE): 5/10; reflexos pupilares e movimentos oculares normais;
biomicroscopia (BM) OD: cérnea verticilata, iris com zona atréfica das 7h as 8h, catarata subcapsular posterior (SCP)
+++; BM OE: cornea verticilata, iris com zona atréfica das 2h as 5h, catarata SCP ++; fundoscopia ODE: sem
alteracdes relevantes.

Resultados:

A doente foi inscrita para cirurgia de catarata OD e encaminhada a consulta de medicina e genética para despiste de
DF.

O diagnéstico de DF foi confirmado por andlise de DNA e a avaliagdo multissistémica realizada. Além das alteragfes
oftalmoldgicas apenas foi detectada proteinUria sub-nefrética tendo iniciado tratamento com losartan 50 mg 1id.

Conclusdes:
A DF embora extremamente rara pode-se manifestar por alteragdes oftalmoldgicas, sendo as mais frequentes cérnea
verticilata, catarata SCP e tortuosidade vascular.

Devemos estar atentos aos sinais oftalmologicos sugestivos de DF e na auséncia de diagnostico confirmado
encaminhar o doente para despiste da doenca, avaliagdo multissistémica e estudo familiar.
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