ESPECIAL RETINA
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A retina é a camada mais interna do globo ocular. Trata-se de um tecido
sensivel a luz, que atua como o filme de uma camara fotografica, recebendo
e processando aquilo que vemos

retina compde-se por sua
vez de varias camadas,
encontrando-se os pig-
mentos fotossensiveis
nas células fotorrecetoras, os co-
nes e bastonetes. Os cones con-
centram-se na zona central da reti-
na - a macula - e sfo responsaveis
pela visdo central e pela visdo de
cores. Os bastonetes sdo respon-
sdveis pela visdo periférica e pela
visdo noturna. Estas células trans-
formam a luz em impulsos elétri-
cos, que sdo transmitidos pelas
vias dticas até ao cortex occipital
e a sua degenerescéncia implica a
incapacidade destas células trans-
mitirem imagens ao cérebro.

Esta estimado que uma em
cada 4 mil pessoas sofra de uma
doenga hereditaria da retina, que
podem ter as mais diversas formas
de transmissao. Metade destas ndo
tem, no entanto, histéria familiar da
doenca. Um numero significativo de
doencgas hereditarias da retina é
suscetivel de dar sintomas na crian-
ca. Regra geral existe deterioracdo
gradual com o tempo, tornando-se
assim esta uma causa comum de
cegueira em criangas e adultos em
idade ativa. Na maioria dos
casos a doenca afe-
ta apenas a reti-
na, mas ha um
conjunto de
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sindromes hereditarios em que a
doenca da retina se associa a alte-
racdes noutros 6rgéos e sistemas.

Sé fazendo o diagndstico cor-
reto da doenca (estabelecido pela
clinica, com o auxilio de exames
subsididrios, tais como campos vi-
suais, angiografia e exames eletro-
fisiologicos, que ajudam a definir
as células retinianas afetadas), é
possivel estabelecer um prognés-
tico visual. O acompanhamento
regular destes pacientes, com fil-
tros de protecao, apoio de meios
auxiliares técnicos para a baixa vi-
sd0, que incluem lentes especiais
de aumento e outros meios de am-
pliagéo de imagem, nomeadamen-
te eletrénicos, bem como o trata-
mento de patologias associadas
(cataratas, edema macular), visam
otimizar a visdo residual. O acon-
selhamento genético no sentido de
prestar informacao fiavel e com-
preensivel acerca da probabilidade
de os pacientes virem a ter filhos
afetados com a doenca é igual-
mente da maior importancia.

Ha doencas que afetam mais a
retina central e outras com envol-
vimento difuso. As primeiras déo
alteragao da visao central, que é
Util para a visdo dos pormenores e
cores, dificultando a leitura (como
se existisse uma mancha no cen-
tro da vis&o0). A visao periférica (la-
teral) contudo mantém-se preser-
vada. Entre elas as mais frequen-
tes sdo a doenca de Stargardt, a
retinosquisis juvenil ligada ao X,
a doenca de Best e as distrofias

progressivas dos cones, que afe-
tam criangas em idade escolar e
adultos jovens.

Entre as doengas da retina com
envolvimento difuso, a mais conhe-
cida e frequente é a retinite pig-
mentar (RP), que agrega um gru-
po heterogéneo de doengas, com
idade de inicio e prognéstico vi-
sual muito varidveis, em que exis-
te uma distrofia progressiva basto-
nete-cone e dificuldade inicial na
visdo noturna. Muitos pacientes,
apesar da perda de campo visual,
mantém visdo central razoavel por
décadas, outros, no entanto, atin-
gem a cegueira legal por constrigao
do campo visual.

Individuos com amaurose con-
génita de Leber, coroideremia,
doenca de Stargardt, sindrome de
Usher (associado a surdez con-
génita), certas formas de RP, bem
como outras distrofias hereditarias
da retina tém tipicamente um mau
progndstico visual, sendo as op-
¢Oes terapéuticas limitadas.

A esperanca no tratamento fu-
turo destas doengas advém da in-
tensa investigacao levada a cabo
nos Ultimos anos, que permite co-
nhecer atualmente o sitio do cro-
mossoma e frequentemente mes-
mo o gene especifico afetado em
mais de duzentos degenerescén-
cias retinianas distintas, ainda que
se saiba também que mutagoes di-
ferentes de um mesmo gene podem
provocar manifestagdes e doengas
(fenotipos) muito distintas. Por outro
lado, a terapia genética de substi-
tuicdo com recurso a vetores virais
e nao virais, como forma de trans-
ferir um gene terapéutico ou par-
te dele, é apenas uma das muitas
vias que tem vindo a ser explora-
da como uma nova abordagem no
tratamento destas doencas até ha
pouco tidas como incuraveis.

. «Estd estimado que uma em cada 4 mil

. pessoas sofra de uma doenga hereditaria
da retina, qgue podem ter as mais diversas
i formas de transmisséao»



