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Introducéo:

As polineuropatias amiloidéticas familiares (PAF) sdo um grupo de patologias hereditarias multissistémicas
caracterizadas pela deposicdo extracelular de material amildide. Dentro destas, a PAF tipo | € a forma mais
frequente e severa. Tem transmissdo autossomica dominante e é causada por uma mutacdo no gene da
transtirretina no cromossoma 18. Estdo descritas mdultiplas alteragdes a nivel oftalmologico, como anomalias dos
vasos conjuntivais, queratoconjuntivite sicca, alteracdes pupilares, opacidades vitreas e glaucoma.

Material e Métodos:
Foram revistos os processos clinicos dos doentes com PAF tipo | seguidos no Servico para detetar a presenca de
alteracdes oftalmoldgicas tipicas da doenca.

Resultados:

Um total de 9 doentes, com idade compreendidas entre os 39 e os 54 anos foram observados no Servico com
diagnéstico de PAF tipo I. Todos ja foram submetidos a transplante hepatico. Apenas um caso ndo apresentava
alteracGes oftalmologicas associadas a doenca, provavelmente pela curta evolugdo da doenca (diagnostico ha
apenas 5 anos). Nos restantes 8 doentes, salientam-se os seguintes achados: todos apresentavam vasos
conjuntivais an6malos, 7 apresentavam anomalias pupilares, 6 apresentavam queratoconjuntivite sicca, 4
apresentavam opacidades vitreas (2 deles ja foram submetidos a vitrectomia) e 6 casos com glaucoma secundario
(1 sob controlo adequado com terapéutica médica e os restantes 5 casos ja foram submetidos a trabeculectomias,
em 3 deles bilateralmente). Em 2 doentes ja houve necessidade de mais do que uma cirurgia de glaucoma em cada
olho.

Conclusdes:

A producao ocular de proteina amiloide é autébnoma da sua sintese a nivel hepéatico, condicionando depdsitos em
varios tecidos oculares. Desta forma, a vigilancia oftalmoldgica destes doentes é fundamental, mesmo apds
transplante hepatico. As Ulceras de cérnea neurotréficas, as opacidades vitreas e o glaucoma secundario (de dificil
controlo) sdo as mais temidas complicagdes oftalmologicas.



