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Objectivo:

Caracterizar o fenétipo retiniano de 5 criangas afectadas com uma doenga rara, autossémica
recessiva, do metabolismo da vitamina B12, homocistindria e aciddria metilmalénica dos subtipos
clbC e clbD.

Métodos:

Avaliagdo clinica e oftalmolégica, incluindo retinografia com Retcam e angiografia fluoresceinica de 5
criangas com o diagnéstico de homocistiniria e aciddria metilmalénica do sub-tipo C, D ou C/D.

Resultados:

Todos os doentes apresentaram um quadro de nistagmo manifesto detectado durante o primeiro ano
de vida, com postura anémala da cabeca e evidéncia de alteracdo da visdo central. Nao foram
identificadas quaisquer alteragGes significativas do segment anterior. As retinografias e angiografias
permitiram identificar alteracdes retinianas que variaram entre alterages subtis do epitélio pigmentar
da &rea macular, les6es centrais arredondadas coloboma-like e alteracdes pigmentares na periferia.

Concluséo:

Caracterizamos do ponto de vista clinico sistémico e oftalmolégico uma pequena populagdo de
criangas com alteragéo de enzimas que participam na via metabdlica da vitamina B12. Apesar de um
controle metabdlico apertado e suplementacéo preconizada pela consulta de doengas metabdlicas,
os achados fenotipicos sdo comparaveis aos descritos por Schimel et al., que descreve uma
degenerescéncia progressive e rapida da retina nos primeiros anos de vida.
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