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Introducéo:

A polineuropatia amiloidética familiar (PAF) é uma patologia hereditaria autossémica dominante provocada por
mutagBes do gene codificador da transtirretina (TTR), uma proteina sérica maioritarimente sintetizada no figado,
mas também no plexo coroideu e no epitélio pigmentar da retina. A substituicdo da metionina por valina na posi¢éo
30 do gene da transtirretina € a mutacdo mais comum em Portugal que leva a producdo de TTR V30M e
subsequente deposi¢éo extracelular de amiloide nos nervos e multiplos érgéos, incluindo o olho.

Objetivo:
Descricdo e caracterizacao das manifestagfes oculares da PAF.

Métodos:
Estudo retrospectivo da primeira observacdo oftalmolégica de 513 portadores da mutacdo na consulta de
oftalmologia do Centro Hospitalar do Porto.

Resultados:

Dos 513 doentes observados, 93% tinham doenca clinica, com uma evolugdo media de 9 anos, e 7% que eram
portadores assintomaticos. Dos doentes 343 eram transplantados hepaticos. Nenhum portador assintomatico
apresentou alteracdes oculares. A alteracdo mais frequentemente encontrada foi a diminuicdo do tempo de rotura
do filme lacrimal, em 379 doentes. Outras alteragBes encontradas, por ordem decrescente de prevaléncia foram, o
teste de Schirmer anormal, a deposi¢cdo de amiloide na iris e na capsula anterior do cristalino, a iris denteada, o
glaucoma e a alteragdo dos vasos da conjunctiva. As alteracBes do segmento posterior encontradas foram as
opacidades vitreas e a angiopatia amiloidética da retina. A prevaléncia das manifestacdes oculares aumentou com a
duracdo da doenca sintomética e transplante hepético ndo modificou a histéria natural da oculoptia. Foi encontrada
uma forte correlagdo entre a iris denteada e o glaucoma, bem como entre a angiopatia amiloidética da retina e a
amiloidose vitrea.

Concluséo:

As manifestacdes oftalmologicas da PAF sdo comuns e ndo modificadas pelo transplante hepatico. A maior
sobrevida dos doentes transplantados implica um aumento na prevaléncia destas manifestacdes. O oftalmologista
tem um papel essencial no seu diagnéstico, tratamento e acompanhamento continuo. Este trabalho permitiu
elaborar um algoritmo de seguimento da oculopatia dos doentes PAF.



