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Introdução:  

A deficiência de 3-hidroxyacil-CoA desidrogenase de cadeia longa (LCHAD) é uma doença 
autossómica recessiva mulitissistémica rara e fatal quando não diagnosticada. Cursa com limitação 
da β-oxidação lipídica e consequente acumulação de ácidos gordos de cadeia longa. Pensa-se que a 
toxicidade dos seus ésteres para as células do epitélio pigmentado da retina esteja na base da 
coriorretinite, descrita em 1992, associada a esta doença. Atinge principalmente a zona macular com 
alterações pigmentares típicas de início precoce e progressivas, que culminam em atrofia 
corioretiniana difusa e perda da visão central. A associação de coriorretinite e hipoglicemias 
hipocetóticas é patognomónica desta doença. 

Material e Métodos:  

Relato de um caso clínico. 

Resultados:  

Relata-se o caso de um menino de 14 anos, com diagnóstico de deficiência de LCHAD confirmado 
desde os 3, após episódios de hipoglicemia hipocetótica recorrentes e história de morte súbita da 
irmã aos 26 meses. Iniciou desde logo medidas dietéticas adequadas e evicção de frio e exercício 
prolongado. É seguido em consulta desde então, assintomático, com melhor acuidade visual corrigida 
de 1.0 ODE, apresentando alteração pigmentar progressiva do pólo posterior que poupa a região 
perifoveal e ,desde os 11 anos, escavação do disco aumentada. Realizou ecografia – comprimento 
axial normal; electrorretinogramas– subnormal; OCT de disco com evidente atrofia da camada de 
fibras nervosas- e campos visuais com aumento da mancha cega ODE. Classificou-se como um 
Estadio 2 segundo a Classificação de Tyni et al. 

Conclusão:  

O diagnóstico precoce e o início atempado de medidas dietéticas e estilo de vida adequados é 
fundamental para atrasar a história natural desta doença, nomeadamente preservar a visão e 
prolongar a esperança média de vida. 
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