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Cdrnea verticilata por doenca de Fabry
Cornea verticillata caused by Fabry disease

Ana Luiza Fontes de Azevedo Costa!, Victor Roisman?, Thiago Gongalves dos Santos Martins®

Figura 1. Cdrnea verticilata observada a biomicroscopia

Paciente do género feminino, 33 anos, professora de
ioga, natural e residente da cidade do Rio de Janeiro
(RJ), procurou atendimento oftalmolégico para exame
de rotina. Negava comorbidades bem como uso regular
prévio ou atual de qualquer medicacdo. Apresentava
melhor acuidade visual corrigida de 20/20 em ambos os
olhos. A biomicroscopia, observava-se cornea verticila-
ta bilateral, sem outras alteragoes no restante do exame.

A doenga de Fabry ¢ hereditaria e esta ligada ao
cromossomo X. Consiste na deficiéncia da enzima alfa-
galactosidase A, que leva ao acimulo progressivo de
substancias lipidicas no interior do endotélio e muscu-
los lisos de vasos sanguineos comprometendo, assim,
varios 6rgaos.) Acomete mais comumente homens, que
s6 possuem um cromossomo X para codificar a enzima
alfa-galactosidase. Mulheres heterozigotas sao normal-

mente carreadoras do gene da doenga de Fabry (GLA,
até entdo o unico gene identificado), possuindo atividade
variada da enzima alfa-galactosidase A, o que torna sua
dosagem pouco confidvel para o diagndstico nesses ca-
sos. O teste molecular genético € o mais confiavel para o
diagnéstico de Fabry em mulheres carreadoras.)
Angioceratoma, acroparestesias, cardiomiopatia hi-
pertrofica, anidrose e cérnea verticilata sdo as tipicas
manifestacoes da doenga de Fabry. Seu curso clinico €
heterogéneo e variado, especialmente em mulheres.*®
A coérnea verticilata foi a alteragido oftalmoldgica
mais encontrada em homens e mulheres com Fabry,
com incidéncia de 76,9% nas mulheres e de 73,1% nos
homens, sendo descrita como quase patognomodnica.®?
A lesdo inicial observada na cérnea é uma opacidade
difusa na camada supepitelial que, progressivamente,
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adota o aspecto de verticilata.) Pode ser um achado
isolado sem outras anormalidades oculares.”® Normal-
mente, nao ha baixa visual associada a essa alteragao.®
Juntamente do tratamento com amiodarona, a
doenca de Fabry € a causa mais comum dessa forma de
opacidade corneana, e a simples avaliacao do histérico
de uso de medicacdes ajuda a esclarecer a causa.®
Diante da suspeita, a amostra sanguinea da pa-
ciente foi enviada a um laboratdrio alemao, para teste
molecular genético, para a confirmagao do diagnostico.
Podemos inferir que a paciente provavelmente € hete-
rozigota para a doenca de Fabry, ja que, até entao, nao
apresentou sintoma algum da doenca, sendo apenas ob-
servada a alteracdo corneana. Apesar disso, a investiga-
¢ao oftalmoldgica, neste caso, foi essencial para que o
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diagnostico fosse estabelecido e que a paciente pudesse
estar ciente dos riscos e cuidados necessarios a todos os
portadores dessa condi¢ao rara.
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