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INTRODUCAO

A sindrome de Usher é uma doen-
¢a autossOmica recessiva?®, caracterizada
por retinose pigmentar (RP) e hipoacusia
sensorioneural bilateral®. As primeiras
publicacoes, descrevendo a associacao de
RP e surdez, foram feitas por Von Graefe e
Liebreich?. Tem uma incidéncia de 3 a 4,4
em 100 mil individuos na populacao geral.
Na populacao de deficientes auditivos, a
prevaléncia é de 3 a 6%". Subdivide-se em
quatro tipos, sendo a tipo II mais branda,
com disacusia sensorioneural bilateral
moderada, vagarosamente progressiva,
comprometendo mais severamente as
freqiéncias altas do que as baixas, com
provavel preservacao da funcao vestibular.
A RP inicia-se na adolescéncia ou no adulto
joveml. O objetivo deste estudo ¢ descre-
ver e analisar as manifestacdes clinicas da
sindrome de Usher e compari-las a litera-
tura atual. Para tal, descrevemos um caso
clinico de uma paciente de 33 anos, que ¢
portadora do tipo IT da sindrome. Anterior
a execucgiao do estudo, a paciente assinou
um termo de consentimento, de acordo
com Resolu¢iio 196/96 - CNS/MS.

APRESENTACAO DO CASO

M. J. 1., sexo feminino, 33 anos,
branca, casada, primeiro grau completo,
dona-de-casa. Perda auditiva bilateral,
pior a esquerda, desde os primeiros anos
de vida, acompanhada de deficiéncia
visual desde os 16 anos. Negou histéria
de consangtinidade entre os pais. Irma
de 28 anos, com hipoacusia bilateral mais
severa que a da paciente, também desde a
infancia. Ao exame clinico otorrinolaringo-
l6gico ndo apresentou alteracoes. Durante
o exame oftalmolégico apresentou acui-
dade visual em olho direito apenas para
movimentos de maos, e em olho esquerdo
apenas para percepc¢ao luminosa. Realizou
retinografia com retina apresentando hipo-
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pigmentacio do epitélio pigmentar bilate-
ralmente, inclusive macula. A retinografia
fluorescente apresentou sinais de atrofia
difusa do epitélio pigmentar retiniano,
incluindo a drea macular. A Perimetria
Visual Computadorizada apresentou em
olho direito auséncia quase total de sensi-
bilidade ao estimulo usado neste exame.
Em olho esquerdo, nao foi possivel realizar
exame devido 2 baixa acuidade visual. A
audiometria tonal, perda auditiva sensorio-
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neural, em rampa descendente, moderada
a severa, bilateralmente (Figura 1). Exame
otoneurologico sugestivo de labirintopatia
periférica cervical.

DISCUSSAO

A partir dos dados obtidos nas
avaliacoes realizadas concluimos que o
caso apresentado se trata de sindrome de
Usher tipo II, conforme classificacio de
Merin et al. Foi realizado aconselhamento
genético e oferecido acompanhamento.
Indicado Aparelho de Amplifica¢ao Sonora
Individual Bilateral. Tentado correcao de
déficit visual por lentes de correcao, sem
melhora significativa. Aguardamos avangos
na terapia génica para melhores resultados
da terapéutica.

COMENTARIOS FINAIS

Enfatizamos ao oftalmologista a
importancia do encaminhamento ao otor-
rinolaringologista de todo paciente no qual
for diagnosticado retinose pigmentar, para
avaliacao da acuidade auditiva, ja que 10%
dos pacientes com retinose apresentario
deficiéncia auditiva. Destacamos ainda a
importancia do diagnéstico precoce da
sindrome para que a terapéutica alcance
melhores resultados.
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