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MANIFESTACOES OCULARES DO SINDROME DE ALPORT: CASUISTICA DE UM CENTRO HOSPITALAR PORTUGUES
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Introdugdo e Objetivos: O sindrome de Alport (SA) é uma doenca hereditdria que ocorre por variantes nos genes COL4A3/4/5.
PadrGes de hereditariedade incluem ligado ao X (SALX), autossémica dominante (SAAD) ou recessiva (SAAR) e digénica. As
alteragbes do colagénio tipo IV a3a4a5 podem comprometer a estrutura da membrana basal do rim, céclea e olho. As
manifestacdes oculares incluem erosGes corneanas recorrentes, lenticone, retinopatia fleck e reducdo da espessura retinana
temporal; apesar de raramente afetarem a visdo, a sua dete¢do pode ajudar no diagndstico. Neste trabalho sdo descritas as
manifesta¢Bes oculares de doentes com SA do Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho.

Material e Métodos: Estudo observacional transversal de 38 doentes com SA referenciados da consulta de Nefrologia. Todos
realizaram avaliacdo oftalmoldgica completa com retinografia, Tomografia de Coeréncia Otica de Dominio Espectral (SD-OCT)
da retina e microscopia especular (ME). Foram descritos os principais achados na avaliagdo oftalmoldgica, retinografia, ME e
SD-OCT. Foi também determinada a espessura das camadas retinianas e o indice de espessura nasal/temporal (IAT — indice
atenuacdo temporal), que foram comparados com um grupo controlo com emparelhamento 1:1.

Resultados: Os doentes com SA tinham uma idade média de 49 anos, 53% eram do sexo feminino e 81% apresentavam
variantes do gene COL4A3, maioritariamente SAAD. Ndo foram detetadas alteragGes corneanas ou lenticone; 4 doentes SAAD
apresentavam retinopatia fleck e 1 doente com variante digénica apresentava diminuicdo focal da espessura retiniana
temporal. Na avaliagdo com SD-OCT ndo foi identificado um padrdo especifico de redugdo da espessura retiniana, e nao
existiam alteracBes no IAT comparativamente ao grupo controlo. A densidade média de células endoteliais era 2717 cels/mm?,
com area média de 374 um?; o coeficiente de variacdo e percentagem de células hexagonais era 32 and 58%, respetivamente,
com espessura central de cdrnea de 538 um.

Discussdo e Conclusdo: Altera¢Ges oculares relacionadas com SA sdo raramente descritas no SAAD, que tém variantes em
heterozigotia do gene COL4A3/4. Neste estudo 4 doentes com SAAD apresentavam retinopatia fleck. Isto contrapde-se a
evidéncia atual de ndo-ocorréncia de alterages oculares tipicas no SAAD, pelo que uma avaliagdao oftalmoldgica em todos
doentes com SA pode evidenciar informagdo diagndstica.



