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Introducgéo:

A neuropatia 6tica hereditéria de Leber afecta geralmente individuos do sexo masculino na 22 e 32 décadas de vida.
A doenca associa-se a uma mutacao ao nivel do DNA mitocondrial e, portanto, tem transmissdo materna. A
presenca da mutagdo néo é sindnimo de manifestacao fenotipica da doenga. Varios outros fatores contribuem para
a apresentagéo do quadro.

Materiais e Métodos:
Descrigdo de um caso clinico

Resultados:

Uma mulher de 36 anos foi encaminhada para o Servico de Urgéncia do Centro Hospitalar de S&o Jodo por
hipovisdo de ambos os olhos com uma semana de evolucado e suspeita de papiledema bilateral. A melhor acuidade
visual corrigida era de 1/10 bilateraimente. Os reflexos pupilares eram normais. A fundoscopia os discos 6ticos
encontravam-se aparentemente edemaciados inferiormente. A tomografia computorizada cerebral foi normal e o
exame neurolégico completo excluiu hipertensdo intracraniana e nevrite Otica inflamatéria. A angiografia
fluoresceina revelou tortuosidade dos capilares peripapilares. Nao se observou difusdo de contraste ao longo de
todo o exame. A tomografia de coeréncia 6tica demonstrou espessamento da camada de fibras nervosas nos
quadrantes superior, temporal e inferior nos dois olhos. Ao aprofundar a histéria clinica da doente foi descoberta
historia familiar de baixa visdo (6 individuos do sexo masculino e uma criangca do sexo feminino), ao longo de 3
geracdes. O diagnéstico de neuropatia Gtica hereditaria de Leber foi confirmado laboratorialmente pela presenca da
mutacdo 11778 de MTND4. Em reavaliag6es subsequentes a acuidade visual manteve-se em 1/10 bilateralmente.
Os reflexos pupilares estavam presentes (embora lentificados) e a atrofia 6tica desenvolveu-se.

Conclusdes:

Embora a neuropatia 6tica hereditaria de Leber seja mais comum em individuos do sexo masculino as mulheres tém
10% lifetime risk de apresentarem hipovisdo. Nesta familia existem 2 individuos do sexo feminino afetados, 1 das
guais de idade inferior a 18 anos. Este caso pretende ilustrar a evolugdo natural da neuropatia 6tica de Leber.
Atendendo a variabilidade clinica, um indice de suspeigcdo elevado é necessario para nao deixar escapar este
diagnéstico.



