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CISTINOSE: QUANDO A OFTALMOLOGIA DIAGNOSTICA UMA PATOLOGIA SISTEMICA
Inés Leal; Paula Sens; Leonor Almeida; Mario Canastro; lvo Gama; Manuel Monteiro Grillo
(Hospital de Santa Maria)

Introducao:

A cistinose é uma doenca metabdlica autossOmica recessiva, resultante do armazenamento intralisossomico
excessivo do aminoacido cistina (defeito numa proteina de membrana transportadora), originando deposi¢ao
sistémica desse aminoacido. Apesar das manifestages comuns serem renais, existem achados oculares
patognomaonicos que consistem na deposicao de cristais de cistina na cornea, conjuntiva, corpo ciliar e retina. Os
achados oculares sdo importantes, sobretudo nas variantes em que as manifesta¢des sistémicas tém um inicio mais
tardio e/ou séo ligeiras.

Objectivo:
Os autores acedem ao diagnéstico de uma patologia hereditaria sistémica, através de uma ferramenta pouco
onerosa: a biomicroscopia do segmento anterior.

Método:

Descrigéo de caso clinico.

Caso clinico: Doente do sexo feminino, 25 anos, caucasiana, internada no Servico de Obstetricia do HSM, por
insuficiéncia renal e HTA graves durante a gravidez (16 semanas de gestagdo) de etiologia a esclarecer. Na
ecografia obstétrica realizada reconhecem-se miltiplas malformacgdes fetais. Da histéria pregressa, destacam-se
antecedentes de infec¢8es urinarias de repeticdo desde a infancia, HTA e insuficiéncia renal ndo tratadas desde a
adolescéncia. Apuram-se, igualmente, queixas de fotofobia desde ha véarios anos. No internamento, foi iniciada
investigacdo pela Nefrologia sobre a etiologia da insuficiéncia renal e HTA, tendo sido requerida observacéo
oftalmolégica para observacdo do fundo ocular e exclusdo de eventuais sinais relacionados com a HTA. Da
observacdo oftalmoldgica salienta-se a biomicroscopia, tendo sido visualizados na espessura queratica, multiplos
cristais alongados, cintilantes e policromaticos bilateralmente com restante observacdo oftalmolégica sem alteracdes.
O ORA evidencia histerese aumentada, corroborando uma alteracdo das propriedades biomecéanicas da cérnea.
Face a semiologia e historia pregressa da doente, realizamos o diagndstico de cistinose, posteriormente confirmado
laboratorialmente pelo doseamento da cistina intraleucocitaria acima dos valores de referéncia. Iniciamos terapéutica
tépica com cisteamina 0.114%, 6 x /dia, com melhoria das queixas de fotofobia.

Conclusao:

A valorizacéo de sintomas - fotofobia intensa, num contexto nefroldgico apropriado deve alertar para o diagndstico de
cistinose, cujo diagndstico precoce e terapéutica atempada podem alterar o prognéstico. A biomicroscopia permitiu o
diagnostico de uma patologia renal, de etiologia desconhecida até entdo, de forma pouco dispendiosa.
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