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Resumo

Retinose Pigmentar (RP) é uma doenca retiniana caracterizada por variadas mutagdes
genéticas em sua patogénese, ela pertence a um grupo de distrofias retinianas progressivas
herdadas geneticamente e decorre da morte do epitélio pigmentar da retina e dos
fotorreceptores, sendo caracterizada pela degeneracdo de bastonetes, seguida pelos cones.
Visando contribuir para um maior entendimento desse tema, visto seus impactos
socioeconémicos e na qualidade de vida dos pacientes, realizou-se uma revisdo integrativa de
literatura com total de 22 artigos. Apds analise, observou-se que a doenga pode ser dividida
em tipica, mais comum, e atipica, de acordo com sua fisiopatologia, ou em sindrébmica e nao
sindrémica, baseada no conjunto de manifestacdes clinicas. Além disso, 0s sintomas podem

iniciar-se na infancia ou vida adulta, com progressao imprevisivel, sendo que a perda visual é
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classicamente simétrica e bilateral, inicialmente periférica, progredindo até restar apenas parte
do campo visual central. Em relagdo ao exame oftalmolégico, os principais achados foram
depositos de espiculas Osseas pigmentadas perifericamente, associado a atrofia e/ou distrofia
do epitélio pigmentar da retina, atenuacdo dos vasos retinianos, palidez do nervo dptico e
mécula relativamente poupada. Exames complementares incluem mapeamento de campo
visual central e periférico, eletrorretinografia, tomografia de coeréncia Optica, e
autofluorescéncia de fundo de olho. O diagnoéstico de RP relaciona-se com o aparecimento de
sintomas depressivos, e seu manejo caracterizou-se por exigir abordagem multidisciplinar, de
modo que o tratamento disponivel é de suporte, com medidas auxiliares para baixa visao,
testes e aconselhamento genético e tratamento de condi¢es associadas, ndo havendo terapia
curativa.

Palavras-chave: Retinite Pigmentosa; Distrofias de Cones e Bastonetes; Heranca Genética.

Abstract

Retinitis Pigmentosa (RP) is a retinal disease characterized by varied genetic mutations in its
pathogenesis, it belongs to a group of progressive retinal dystrophies genetically inherited and
results from the death of the retinal pigment epithelium and photoreceptors, being
characterized by rod degeneration, followed by by the cones. In order to contribute to a
greater understanding of this topic, given its socioeconomic impacts and the quality of life of
patients, an integrative literature review was carried out with a total of 22 articles. After
analysis, it was observed that the disease can be divided into typical, more common, and
atypical, according to its pathophysiology, or syndromic and non-syndromic, based on the set
of clinical manifestations. In addition, symptoms can begin in childhood or adulthood, with
unpredictable progression, with visual loss being classically symmetrical and bilateral,
initially peripheral, progressing until only part of the central visual field remains. Regarding
the ophthalmic examination, the main findings were deposits of peripherally pigmented bone
spikes, associated with atrophy and / or dystrophy of the retinal pigment epithelium,
attenuation of the retinal vessels, pallor of the optic nerve and relatively spared macula.
Complementary tests include central and peripheral visual field mapping, electroretinography,
optical coherence tomography, and fundus autofluorescence. The diagnosis of PR is related to
the appearance of depressive symptoms, and its management was characterized by requiring a
multidisciplinary approach, so that the available treatment is supportive, with auxiliary
measures for low vision, tests and genetic counseling and treatment of conditions associated,

with no curative therapy.
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Resumen

La retinosis pigmentaria (RP) es una enfermedad retiniana caracterizada por variadas
mutaciones genéticas en su patogénesis, pertenece a un grupo de distrofias progresivas de
retina heredadas genéticamente y resulta de la muerte del epitelio pigmentario de la retina y
fotorreceptores, caracterizandose por degeneracion de los bastones, seguida de por los conos.
Con el fin de contribuir a una mayor comprension de este tema, dados sus impactos
socioeconémicos y la calidad de vida de los pacientes, se realizé una revisién integradora de
la literatura con un total de 22 articulos. Tras el analisis, se observo que la enfermedad se
puede dividir en tipica, mas comun y atipica, segun su fisiopatologia, o sindrémica y no
sindrémica, segun el conjunto de manifestaciones clinicas. Ademas, los sintomas pueden
comenzar en la infancia o en la edad adulta, con progresion impredecible, siendo la pérdida
visual clasicamente simétrica y bilateral, inicialmente periférica, progresando hasta que solo
queda una parte del campo visual central. En cuanto al examen oftalmico, los principales
hallazgos fueron depdsitos de picos 6seos pigmentados periféricamente, asociados a atrofia y
/ o distrofia del epitelio pigmentario retiniano, atenuacion de los vasos retinianos, palidez del
nervio 6ptico y macula relativamente preservada. Las pruebas complementarias incluyen
mapeo del campo visual central y periférico, electrorretinografia, tomografia de coherencia
Optica y autofluorescencia del fondo de ojo. El diagnostico de RP esta relacionado con la
aparicion de sintomas depresivos, y su manejo se caracterizd por requerir un abordaje
multidisciplinario, para que el tratamiento disponible sea de soporte, con medidas auxiliares
para baja vision, pruebas y asesoria genética y tratamiento de patologias. asociado, sin terapia
curativa.

Palabras clave: Retinosis pigmentaria; Distrofias de cono-varilla; Herencia.

1. Introducéo

A Retinose Pigmentar (RP) é uma doenca ocular que engloba um grupo de distrofias
retinianas progressivas, herdadas geneticamente, resultantes da morte do epitélio pigmentar da
retina e dos fotorreceptores, caracterizada pela degeneracdo de receptores dos bastonetes,
seguida pelos receptores de cones (Verbakel et al., 2018; Sorrentino et al., 2016; Sayo et al.,
2017; Fujiwara et al., 2018).
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E uma patologia que afeta mais de 1,5 milhdes de pessoas pelo mundo, sendo a
distrofia retiniana herdada mais comum, com incidéncia variando entre 1:9000 até 1:750,
gerando um grande impacto econdmico (Verbakel et al., 2018; Rezaei et al., 2017). Estima-se
que a RP custou em 2010, no mundo, aproximadamente 6 bilhdes de euros ao se levar em
conta dias de trabalho perdidos, impostos e custos ao sistema de satde (Mills et al., 2017).

Foram documentadas aproximadamente 4500 mutacbes em mais de 250 genes
associadas a distrofias retinianas herdadas, deste grupo, a RP compde a maior parcela, sendo
evidenciadas mutacdes em mais de 70 genes. Elas podem ser autossomica dominante (20-
25%), autossOmica recessiva (15-20%), ligada ao sexo (10-15%) e esporadica (30%)
(Sorrentino et al., 2016; Lang et al., 2019).

Os sintomas iniciais mais observados sdo reducdo da visdo noturna, seguido de
tunelizacdo e perda progressiva de campo visual em um padrdo concéntrico, devido a
disfuncdo dos bastonetes, com posterior perda de campo visual central, causada pela
disfuncéo de cones (Verbakel et al., 2018; Rezaei et al., 2017; Murakami et al., 2015).

A idade de inicio da doenca varia amplamente, observando-se, classicamente, o inicio
dos problemas de visdo noturna na adolescéncia e perda de campo visual no adulto jovem
(Verbakel et al., 2018). Contudo, a rapidez da evolucdo clinica, o surgimento das
manifestacdes e o grau de comprometimento dos fotorreceptores variam de acordo com o
gene responsavel pela doenca (Nakagawa et al., 2016). Por ser uma patologia com grande
impacto socioeconémico e na qualidade de vida dos pacientes afetados, este artigo tem como
objetivo contribuir para um maior conhecimento acerca desse tema, através da descricdo dos

principais aspectos clinicos relacionados a RP por meio de uma revisao de literatura.

2. Metodologia

Este estudo trata-se de uma revisdo integrativa de literatura, cujo objetivo é reunir e
sintetizar resultados de pesquisas sobre o0s aspectos clinicos da retinose pigmentar, de maneira
sistematica e ordenada, colaborando para o aperfeicoamento do conhecimento sobre o tema
investigado a partir de pesquisa bibliogréfica realizada de forma indireta, utilizando fontes
secundarias de informacdo, por meio de materiais ja elaborados e divulgados em bases de
dados (Mendes et al., 2008; Pereira et al., 2018; Soares et al., 2010). A pesquisa foi realizada
durante o periodo de junho a julho de 2020, mediante a combinag@o dos descritores “Retinite
Pigmentosa”, “Diagnoéstico” e “Fisiopatologia” e de seus correspondentes na lingua inglesa,

aplicados nas bases de dados BVS e PubMed. Os critérios de inclusdo utilizados foram:
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artigos publicados nos ultimos cinco anos, relacionados a humanos, nas linguas portuguesa,
inglesa e espanhola e com disponibilidade de texto completo. Com a busca, foram
encontrados 206 artigos, sendo realizada leitura exploratoria e seletiva de titulos e resumos e,
apos esse processo, foram descartados os que ndo abordavam o tema em estudo, restando 22

artigos, que foram selecionados para compor a revisao.

3. Resultados

A partir dos critérios definidos para a pesquisa e sele¢do dos artigos, foram eliminados
184 artigos. Dessa forma, restaram 22 artigos os quais se adequaram as exigéncias para a
composicao da revisdo bibliogréfica.

A tabela 1 ilustra a relacdo entre a quantidade de artigos, o ano de publicacdo e o tipo
de estudo desenvolvido.

Tabela 1. Relacdo do tipo de estudo, ano de publicacdo e lista dos artigos incluidos nesta
revisao de literatura.

Revista Ano Titulo Tipo de Estudo
Eye 2016 A challenge to the striking genotypic heterogeneity  Revisdo de
of retinitis pigmentosa: A better understanding of literatura
the pathophysiology using the newest genetic
strategies
Scientific Reports 2018 Assessment of central visual function in patients Estudo transversal
with retinitis pigmentosa
JAMA 2018 Association of Vitamin A supplementation with Estudo de Coorte
Ophthalmology disease course in children with retinitis pigmentosa
RETINA 2016  Asymmetric cone distribution and its clinical Estudo transversal
appearance in retinitis pigmentosa
BMC 2018 Coping strategies, vision-related quality of life, and  Estudo transversal
Ophthalmology emotional health in managing retinitis pigmentosa:
a survey study
Acta 2015 Correlation between macular blood flow and Estudo transversal
Ophthalmologica central visual sensitivity in retinitis pigmentosa
Eye 2017  Electronic retinal implants and artificial vision: Revisdo de
journey and present literatura
Ophthalmic 2017 Factors associated with visual acuity in patients Estudo transversal
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Epidemiology

Scientific Reports

American Journal
of Ophthalmology

Progress in
Retinal and Eye
Research
RETINA

Acta
Ophthalmologica

Graefe’s Archive
for Clinical and
Experimental
Ophthalmology
Eye

Indian Journal of
Ophthalmology
Acta
Ophthalmologica
Romanian Journal
of Ophthalmology
JAAPOS

Nepalese Journal
of Ophthalmology
Acta
Ophthalmologica

2017

2016

2018

2019

2019

2017

2017

2017

2019

2016

2018

2015

2019

with cystoid macular oedema and Retinitis
Pigmentosa

Longitudinal study of visual field changes
determined by Humphrey Field Analyzer 10-2 in
patients with Retinitis Pigmentosa

Long-term Follow-up of Patients With Retinitis
Pigmentosa Receiving Intraocular Ciliary
Neurotrophic Factor Implants

Non-syndromic retinitis pigmentosa

OPTICAL COHERENCE TOMOGRAPHY
ANGIOGRAPHY IN PATIENTS WITH
RETINITIS PIGMENTOSA

Quantitative evaluation of primary retinitis
pigmentosa patients using colour Doppler flow
imaging and optical coherence tomography
angiography

Retinal and choroidal vascular features in patients
with retinitis pigmentosa imaged by OCT based
microangiography

Seeing through their eyes: lived experiences of
people with retinitis pigmentosa

The adverse effects of valproic acid on visual
functions in the treatment of retinitis pigmentosa
Unilateral pigmentary retinopathy: a retrospective
case series

Unilateral pigmentary retinopathy - a review of
literature and case presentation

Unilateral retinitis pigmentosa in children

Unilateral retinitis pigmentosa

Vascular dysfunction in retinitis pigmentosa

Estudo de Coorte

Estudo de Coorte

Revisdo de

literatura

Estudo de série de
casos

Estudo de série de

Casos

Estudo de série de

Casos

Estudo qualitativo

Estudo de série de
casos

Estudo de série de
casos

Revisdo de
literatura

Estudo de série de
casos

Relato de caso

Revisdo de

literatura

Fonte: Autores




Research, Society and Development, v. 9, n. 12, 48291211482, 2020
(CC BY 4.0) | ISSN 2525-3409 | DOI: http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v9i12.11482

Os estudos selecionados sé&o compostos de: 5 revisdes de literatura, 5 estudos transversais, 3

estudos de coorte, 6 estudos de série de casos, 2 relatos de caso e 1 estudo qualitativo.

4. Discussao

A retinose pigmentar é a distrofia retiniana herdada mais comum, sendo caracterizada
pela degeneracdo retiniana progressiva e perda de fotorreceptores e epitélio pigmentar da
retina (Liew et al., 2018; Alnawaiseh et al., 2019). Ela pode decorrer de variados padrfes de
mutacOes genéticas, heranca autossdmica dominante, autossdmica recessiva, ligada ao sexo e
esporadica, além disso, sua evolucéo clinica e severidade dependera do gene responsavel pela
doenca (Sorrentino et al., 2016; Nakagawa et al., 2016). Em geral, a retinose pigmentar com
heranca ligada ao sexo apresenta curso mais severo que outra com heranga autossomica
recessiva, a0 passo que 0s pacientes com heranga autossdbmica dominante possuem o melhor

progndstico a longo prazo (Verbakel et al., 2018).

Quadro clinico

A doenca pode ser dividida em dois grupos de acordo com sua fisiopatologia: RP
tipica, na qual os fotorreceptores mais danificados sdo os bastonetes (80% dos pacientes); e
RP atipica, na qual os cones sdo os fotorreceptores primariamente danificados (20%). Ha,
também, uma segunda divisdo baseada no conjunto de manifestacdes clinicas, sendo a RP
dividida em: ndo sindrébmica, em que a distrofia retiniana aparece isoladamente (85% dos
casos); e sindrdmica, em que a RP é apenas uma de um conjunto de manifestac6es sistémicas
referentes a sindromes especificas (15%) (Sorrentino et al., 2016).

Na RP tipica, o inicio da doenca é caracterizado por nictalopia e perda de campo
visual periférico (pois a retina central mantém-se preservada até os estagios finais da doenca),
fotopsia também & comum em estagios iniciais, porém tende a ser mais importante nos
estagios avancados. Nos estagios finais, a RP tipica se manifesta com cegueira total ou
periférica. Em pacientes com RP atipica tardia, esses sintomas também sdo detectados. Além
disso, nesse grupo, como h& prevaléncia de injuria aos cones, 0s pacientes referem alteragdes
de qualidade e quantidade de visdo central, podendo evoluir com cegueira nessa topografia
(Verbakel et al., 2018; Sorrentino et al., 2016).

Os sintomas podem iniciar na infancia ou na vida adulta, com progressao imprevisivel,

porém geralmente hd acometimento importante da visdo entre 40 e 50 anos (Sorrentino et al.,
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2016). A perda de campo visual é classicamente simétrica bilateralmente e comega como
escotomas isolados em &reas periféricas que gradualmente formam anéis completos de
escotoma, que com a progressao da doenca se estendem concéntrica e excentricamente,
remanescendo, no estagio final da doenca, apenas parte do campo visual central (Verbakel et
al., 2018; Sayo et al., 2017). Outros padrBes de perda também existem como: perda de campo
visual concéntrica sem formacdo de anéis de escotomas e perda de campo em padrdo
arqueado. Ademais, fotofobia e discromatopsia também fazem parte do espectro de
manifestacdes clinicas, sendo esta Gltima mais comum em estagios avangados, principalmente
os defeitos visuais da cor azul (Verbakel et al., 2018).

Na maioria das vezes a RP possui acometimento bilateral e simétrico, ainda que alguns
casos apresentem assimetria entre o acometimento dos olhos. Todavia uma entidade mais rara
chamada Retinite Pigmentosa Unilateral (RPU) também pode ocorrer, na qual um olho é
acometido pela doenca, enquanto o contralateral ndo é afetado. O nimero total de casos de
RPU registrados na literatura desde 1865 é de menos de 100 casos, sendo a sua frequéncia
estimada em torno de 5% dos casos de RP bilateral. O diagndstico dessa condicdo pode ser
dado através dos critérios de Francois e Verriest conforme exposto na Figura 1 (Bhattarai et
al., 2015; Stamate et al., 2016; Mercado et al., 2018; Bawankar et al., 2018; Errera et al.,
2019).

Figura 1. Critérios de Francois e Verriest para diagnéstico de Retinose Pigmentar Unilateral
(1952).

Critérios de Frangois e Verriest (1952)

Presenca de alteracdes funcionais e fundoscopia tipica de degeneracdo pigmentar primaria do

olho acometido

Auséncia de sinais e sintomas de degeneracao retiniana no olho contralateral, com

eletrorretinografia normal

Causas inflamatérias, infecciosas e vasculares no olho afetado devem ser excluidas

Periodo de observacdo longo o suficiente para descartar a possibilidade de retinose pigmentar

assimétrica (> 5 anos)

Fonte: (Bhattarai et al., 2015; Stamate et al., 2016; Mercado et al., 2018; Bawankar et al.,
2018; Errera et al., 2019).
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Todavia deve-se atentar a algumas patologias que podem causar uma retinopatia
degenerativa semelhante & RPU, constituindo diagnosticos diferenciais, como: doengas
infecciosas (rubéola congénita, toxoplasmose, sifilis), neopléasicas, inflamatorias (vasculites
retinianas), trauma (corpo estranho intraocular, trauma contuso) e toxicidade por drogas
(cloroquina/hidroxicloroquina, fenotiazinas) (Stamate et al., 2016; Mercado et al., 2018;
Bawankar et al., 2018).

A RP estd associada a algumas complicagdes oculares como nistagmo, erros
refrativos, edema cistéide macular, formacdo de membrana epirretiniana, buraco macular,
catarata subcapsular posterior e tumores vasoproliferativos retinianos. Tais situacOes
contribuem para perda de campo visual no decorrer da RP, além da degeneracdo de
fotorreceptores (Verbakel et al., 2018; Fujiwara et al., 2018).

Devido a perda visual, pacientes com RP apresentam uma serie de limitacbes em
atividades cotidianas elementares que aumentam de acordo com a fase de progressdo da
doenca. Ac¢bes como dirigir, cozinhar ou praticar alguma atividade fisica ja ndo sdo mais téo
simples para esses individuos. Tais fatores acabam desencadeando uma perda consideravel na
qualidade de vida dessas pessoas, as quais se tornam dependentes de suas redes de apoio para
realizar tarefas diarias. Estudos demonstram que o diagnostico de RP esta relacionado com o
aparecimento de sintomas depressivos, mal-estar mental e infelicidade com a vida (Anil &
Garip, 2018).

Exame oftalmologico

As caracteristicas da doenca ao exame oftalmologico consistem no achado de
depdsitos de espiculas 6sseas pigmentadas perifericamente, associado a atrofia e/ou distrofia
do epitélio pigmentar da retina; atenuacdo dos vasos retinianos; palidez do nervo éptico; e
também macula relativamente poupada, com anel perimacular de despigmentacdo (Verbakel
et al., 2018; Sorrentino et al., 2016; Alnawaiseh et al., 2019). Nos estagios iniciais a
fundoscopia pode ser normal, espiculas dsseas podem ser esparsas ou ausentes, atenuacdo de
vasos € minima e o disco optico é normal. As espiculas 6sseas sdo resultado do descolamento
do epitélio pigmentar da retina, devido a degeneracdo dos fotorreceptores, migrando para
regido intrarretiniana e perivascular, onde formam depdsitos de pigmentos de melanina
(Verbakel et al., 2018; Errera et al., 2019). Todavia, nem todos 0s pacientes desenvolvem
espiculas dsseas, nem o grau de hiperpigmentacdao possui necessariamente correlacdo com a

gravidade da doenca (Verbakel et al., 2018). A fisiopatologia da atenuagdo dos vasos
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retinianos ainda é incerta, inicialmente atribuia-se a uma redugdo do metabolismo devido a
degeneracdo de células ganglionares secundaria a perda de fotorreceptores, no entanto, outra
hip6tese justifica uma diminuicdo de consumo de oxigénio pelos fotorreceptores devido a um
estado hiperdxico da retina remanescente, levando a uma vasoconstric¢do e reducao de fluxo
sanguineo na retina afetada (Verbakel et al., 2018; Rezaei et al., 2017; Lang et al., 2019;
Alnawaiseh et al., 2019). Além disso, sabe-se que pacientes com RP, mesmo no inicio da
doenca, possuem niveis aumentados de endotelina-1 no sangue, um potente vasoconstrictor,
indicando que a vasoconstriccdo possui um papel importante na sua fisiopatologia.
Corroborando tal fato, tem-se que os disturbios vasculares da RP nédo estdo restritos aos olhos,
apresentando reflexos sistémicos, pois estes pacientes possuem uma incidéncia maior de
sindromes de desregulagdes vasculares primarias como: pés e maos geladas, enxaquecas,
hipotensdo e menor sensacao de sede (Lang et al., 2019; Alnawaiseh et al., 2019; Wang et al.,
2019). Por sua vez, a palidez do disco Optico decorre da formacdo de células gliais na

superficie e interior do disco dptico, o que aumenta a reflexdo da luz (Verbakel et al., 2018).

Exames complementares

O exame geralmente utilizado para triagem de pacientes com RP é o mapeamento de
campo visual central e periférico, porém a perimetria convencional ndo representa o padrao
ouro para avaliar a funcdo macular desses pacientes, sendo tal papel melhor desempenhado
pela microperimetria (Verbakel et al., 2018; Rezaei et al., 2017).

Outro exame de grande importancia é a eletrorretinografia (ERG), que avalia o
potencial elétrico da retina apoOs estimulacdo luminosa, evidenciando uma reducdo da
amplitude de resposta, bem como seu atraso, em cones e bastonetes nos casos de RP
(Verbakel et al., 2018; Rezaei et al., 2017). Esse exame é capaz de detectar anormalidades
funcionais dos fotorreceptores em caso de comprometimento da retina de 20% ou mais (ERG
convencional), sendo que na ERG multifocal ha deteccdo com menor percentual de
comprometimento, o que constitui um importante ganho no manejo da doenca, pois as
anormalidades surgem precocemente, antes do aparecimento de cegueira noturna e alteracfes
no fundo de olho. Além do diagndstico, este exame ajuda na avaliacdo quantitativa da
severidade e acompanhamento da evolucao da doenca (Verbakel et al., 2018; Nakagawa et al.,
2016).

A tomografia de coeréncia optica (OCT) com dominio espectral permite a avaliacdo

morfologica das camadas interna e externa retinianas, que com a progressdo da doenca

10
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apresentardo alteracdes caracteristicas, associada a uma diminui¢do da espessura da fovea e
cordide, além disso, possibilita a triagem dos pacientes para edema cistdide macular
subclinico. Todavia a OCT ndo permite a visualizacdo das alteracdes microvasculares da RP
(Rezaei et al., 2017; Nakagawa et al., 2016). J& a angiotomografia de coeréncia Optica
permite a avaliagdo quantitativa e qualitativa do fluxo sanguineo nas camadas retinianas,
coroide e cabeca do nervo dptico, sendo importante para o diagnostico, no qual evidenciara
uma reducdo do fluxo, e seguimento dos pacientes (Alnawaiseh et al., 2019; Wang et al.,
2019). Também hé a angiografia fluoresceinica, a qual consegue demonstrar a vascularizagéo
anormal da retina e cordide, incluindo um estreitamento e atenuagdo de vasos, além de um
transito sanguineo lentificado (Rezaei et al., 2017).

Outra op¢do € a autofluorescéncia de fundo de olho (AFF), uma técnica ndo invasiva
de imagem que permite avaliar a regido macular. O exame consiste na utilizagdo de material
fluorescente, principalmente a lipofuscina, para a visualizacdo de um possivel acumulo
anormal, observado por meio do aumento da autofluorescéncia, que geralmente acontece no
limite das areas de degeneracdo da retina. Nos casos de atrofia, devido a perda desse material,
h& diminuicdo da autofluorescéncia (Sorrentino et al., 2016; Rezaei et al., 2017). Estudos
relatam a associacdo entre a perda do campo visual observada na RP e a diminuicdo da
autofluorescéncia do fundo de olho. Nas distrofias retinianas, sdo descritos arcos e anéis de
hiperautofluorescéncia ao redor da area central da retina, dentro desses aneis a sensibilidade
da retina € preservada, ao passo que por fora esta bastante danificada. Nessa doenca, em
particular, observam-se mudancas caracteristicas na porcao nasal do disco éptico, que tende a
ser preservada em relacdo as areas vizinhas. 1sso se explica pelo fato de que, na RP, os
bastonetes sdo primariamente acometidos. Desse modo, por serem ricas em cones, a macula e
a retina nasal sdo regides de certa forma preservadas (Sorrentino et al., 2016; Nakagawa et al.,
2016).

Manejo

O manejo da retinite pigmentosa exige uma abordagem multidisciplinar, pois é uma
doenca com importante impacto fisico e emocional sobre os pacientes e seus familiares
(Verbakel et al., 2018). A populacdo acometida pela doenca possui limitacbes de atividades
bésicas diarias como ler, dirigir, praticar esportes, além de estresse psicoldgico associado a
perda de visdo, ndo raro tem-se o0 desenvolvimento de depressdo, evidenciando o grande

comprometimento a qualidade de vida que a RP acarreta aos pacientes (Prem Senthil et al.,
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2017). Atualmente, o tratamento disponivel é de suporte, com medidas auxiliares para baixa
visdo, testes e aconselhamento genético e tratamento de condicGes associadas (como catarata
e edema macular cistoide) (Stamate et al., 2016). Os centros de reabilitacdo visual realizam
uma abordagem multidisciplinar e focam nas necessidades e habilidades funcionais dos
pacientes, oferecendo orientacdo e treinamento para otimizar as fungdes visuais residuais,
associado a isso tem-se o aconselhamento genético e oftalmoldgico, que podem otimizar o
processo de diagnodstico e manejo a longo prazo. A realizacdo de testes genéticos em pacientes
assintomaticos ou muito jovens pode aumentar a probabilidade de impacto desfavoravel na
qualidade de vida, todavia, a idade ideal para os testes permanece incerta (Verbakel et al.,
2018). As novas propostas terapéuticas para a Retinite Pigmentosa envolvem abordagens gene
especificas e gene independentes, entre aquelas pode-se citar a utilizacdo de virus como
vetores de carga genética diretamente em células retinianas através de injegdo intravitrea ou
sub retiniana (recentemente aprovado no Brasil); 0 uso de oligonucleotideos anti-sentido que
modificam a ligacdo do RNA pré-mensageiro, suprimindo ligacfes aberrantes causadas por
certas mutacOes; e compostos de moléculas pequenas como o 9-CIS-retinol (anédlogo do 11-
cis-retinol). Dentre as novas terapias independentes de mutagdo genética dispbe-se de:
administracao de células progenitoras retinianas ou células tronco nédo derivadas dos olhos no
corpo Vvitreo ou espaco sub retiniano; a optogenética, que usa terapia genética para expressar
canais ibnicos fotossensiveis nos neurdnios residuais da retina, restaurando a
fotossensibilidade; outra opcdo emergente € a terapia de estimulacdo elétrica transcorneana
que também parece exercer efeito na liberacdo de fatores neurotroficos; por fim tem-se a
utilizacdo de implantes retinianos eletrénicos (Verbakel et al., 2018). Para esta Ultima
modalidade existem varios dispositivos ja em fases de testes e com resultados promissores,
citam-se os principais: Argus Il e Alpha-IMS, cujos resultados preliminares mostraram ganho
de funcdo visual dos pacientes, porém ainda com alguns eventos adversos importantes,
principalmente deiscéncia conjuntival, endoftalmite, hipotonia e descolamento de retina,
sendo necessarios ainda mais estudos e aprimoramento dos aparelhos para um uso eficiente e
seguro (Mills et al., 2017). A dieta também possui grande importancia na RP, podendo
prevenir ou reduzir a progressdo de trés formas sindrémicas de RP: Doenca de Refsum,
Sindrome de Bassen- Kornzweig, deficiéncia de proteina transferidora de alfa tocoferol
(Verbakel et al., 2018). Pesquisas feitas com palmitato de vitamina A e é&cido
docosahexaendico mostraram beneficios, apesar de modestos, em algumas formas de RP
(Totan et al., 2017). Um estudo, apesar de ndo randomizado e de ter uma amostra

relativamente pequena, demonstrou uma relacdo entre a suplementacdo de vitamina A e a
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perda mais lenta da amplitude de cones no eletrorretinograma de criancas com diferentes tipos
genéticos de RP (Berson et al., 2018). Outro estudo avaliou o uso de acido valprdico como
potencial tratamento para retinite pigmentosa, porém apos seguimento dos seus pacientes por
9 meses nao foi evidenciado beneficio significativo na medida da acuidade visual com melhor
correcdo e campo visual (Totan et al., 2017). Ademais, tambem estéo sendo feitas pesquisas
relacionadas a neuroprotecdo, utilizando o fator de crescimento ciliar neurotréfico como
tratamento para RP, porém estudos realizados ainda ndo evidenciaram beneficios a longo
prazo na acuidade e campo visual, a exemplo do estudo realizado por Birch et al., 2017 (Totan
et al., 2017; Birch et al., 2016). Por fim, sabe-se que a despeito de todas as pesquisas acerca

do tema, ainda ndo h4 um tratamento curativo para a doenca.

5. Concluséao

Por meio desta revisdo de literatura, foi promovida uma discussdo geral sobre os
aspectos clinicos da retinose pigmentar. Através da qual concluiu-se que a RP é uma distrofia
retiniana herdada ocasionada por mutacdes multigénicas, implicando a degeneracdo de
fotorreceptores. Os sintomas variam de intensidade de acordo com o0 gene responsavel,
podendo evoluir para cegueira total em estagios avancados. O exame clinico oftalmolégico é
muito importante para o diagndstico, evidenciando achados classicos da doenca, exames
complementares, por sua vez, podem ser Uteis tanto para o diagndstico, como para 0
seguimento da progressdo da doenca. Todavia, o tratamento disponivel até hoje é de suporte,
visando melhor adaptabilidade das atividades cotidianas ao grau de perda visual, ndo havendo
ainda cura.

Vérias pesquisas avancam em relacdo a tratamentos inovadores, como terapia
genética, uso de células tronco e dispositivos eletronicos intra-retinianos, no entanto, mais
estudos sdo necessarios para aperfeicoamento dessas terapias, a fim de se oferecer melhor
prognostico aos pacientes. Por fim, as informacdes apresentadas neste artigo podem auxiliar
no reconhecimento da doenca, bem como compreender melhor suas implicacdes prognosticas

e alternativas terapéuticas.
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