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Introducéo:

O sindrome de Usher é a causa mais frequente de retinopatia hereditaria associada a surdez neurossensorial. Tem
transmissdo autossémica recessiva (AR) e existem trés tipos clinicos sendo o tipo 1 caracterizado por surdez
congénita profunda, auséncia de funcédo vestibular e retinopatia pigmentar na primeira década de vida. Em nenhum
destes 3 tipos clinicos foram descritas outras altera¢g8es oftalmoldgicas para além da retinopatia pigmentar e edema
macular cistoide. Na retinopatia pigmentar do Sindrome de Usher a visdo central mantém-se tipicamente
preservada até 32 década de vida. Diferentes fenétipos baseados no perfil de autofluorescéncia foram identificados
correlacionando-se com os achados na Tomografia de Coeréncia Otica (OCT). Neste trabalho os autores
pretendem relatar um caso de Sindrome de Usher com outras altera¢gdes oftalmol6gicas para além das descritas na
literatura.

Métodos:

Doente do sexo feminino, melanodérmica, 6 anos, com antecedentes de prematuridade e surdez neurossensorial
congénita, foi referenciada a consulta de Neuroftalmologia por ptose palpebral esquerda congénita, exotropia,
miopia e baixa de visdo com nictalopia. Havia colocado implante coclear a direita ha 1 ano e apresentava atraso da
linguagem. A observacdo apresentava uma AVcc de 5/10 OU com um equivalente esférico de -4,50 e -4,25 dioptrias
respectivamente no OD e OE. Tinha uma ptose palpebral esquerda de +3 mm que ndo interferia com o eixo visual,
exotropia OE de grande angulo, concomitante, com dominancia do OD, sem alteracGes dos reflexos pupilares e
segmento anterior. A fundoscopia revelou um estreitamento arteriolar marcado bilateral com alteracdo generalizada
do epitélio pigmentar da retina tipo “sal e pimenta”, mais marcante na regido macular, sem alteragdes dos discos
Gticos. Realizou SD-OCT (Spectralis®) macular e dos discos 6ticos, autofluorescéncia e electroretinograma full-field.

Resultados:

O OCT da camada de fibras nervosas peri-papilares nédo revelou alteracfes significativas. O SD-OCT macular
evidenciou um alargamento do declive foveal bilateral com atrofia marcada da camada nuclear externa e camada de
fotorreceptores, apenas visiveis na regiao foveal, e edema macular quistico. O ERG full-field com eléctrodos DTL
revelou uma resposta escotdpica e fotopica ndo quantificavel ODE. Foi medicada com brinzolamida 3id ODE e
referenciada para consulta de Genética aguardando genotipagem.

Concluséo:

Edema macular cistbide em pelo menos um olho ocorre em cerca de 39% das retinopatias hereditarias
autossémicas recessivas. Devido a sua prevaléncia é aconselhavel fazer o screening destes doentes com OCT para
identificar aquelas que beneficiam de tratamento. No conhecimento dos autores este é o primeiro caso em que 0
sindrome de Usher se associa a ptose congénita e exotropia pelo que o diagnéstico genético assume particular
importancia para verificar se estamos perante uma nova mutacdo ou nao.



