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OBJETIVOS

A Neuropatia Hereditaria Optica de Leber (NHOL) é uma doenca
rara, genetica mitocondrial, neurodegenerativa e com
hereditariedade nao mendeliana, devido a trés mutacoes
primarias que ocorrem nos genes do DNA mitocondrial. O
presente estudo tem como objetivo relatar um caso de um
paciente portador da NHOL, com visao 20/200 OD e 20/400 OE,
palidez de rima bitemporal apos edema de disco e demonstrar as
repercussoes terapéuticas que essa afeccao provoca.

RELATO DE CASO

Paciente E. R. S., masculino, 35 anos, compareceu ao servico
de emergéncia da Santa Casa de Misericordia de Belo
Horizonte, com queixa de BAV ha aproximadamente um ano. Ao
exame, apresentou AV de 20/20 em OD e 20/400 em OE, além
da presenca de um edema de disco em OE. Pela historia clinica
e atraves de uma abordagem etiologica, foram descartados
como diagndsticos diferenciais pela Neurite Optica, Doenca da
Arranhadura do Gato, HIV, alem de doencas infecciosas,
reumatologicas e auto-imunes. Apos 15 dias, evoluiu com edema
de disco em OD, associado a uma palidez bitemporal, em OE,
pela evolucao cronica do quadro, como ilustra a retinografia nas
imagens 01 e 02. Neste segundo momento de avaliagcao do
paciente, foram feitos exames que salientaram a hipotese da
Neuropatia de Leber: Potencial Visual Evocado (alterado com
lentificacao de ondas), OCT de Disco (perda da camada de
fibras nervosas em regiao temporal), como iustram as figuras 03
e 04. Dessa forma, foi solicitado o teste genetico que confirmou a
heranca mitocondrial e foram descartadas demais afeccoes
(VDRL , FAN, FR e Vitamina B12 normais). Com isso, fol
orientado o seguimento do paciente no setor de neuro-
oftalmologia, para acompanhamento da sua evolugcao e avaliado
0 uso da Idabenona 300mg de 8 em 8 horas, via oral. As
principais mutacoes que ocorrem no DNA mitocondrial estao
localizadas em trés diferentes genes nas posicoes: m.11778G>A
no gene MT-ND4; m.3460G>A no gene MT-ND1, e m.14484T>C
no gene MT-NDG. Todos esses genes levam a uma alteracao das
subunidades do complexo | da cadeia respiratoria mitocondrial,
acarretando a reducao do trifosfato de adenosina (ATP) e o
consequente aumento dos radicais livres, causando, por
conseguinte, a morte das celulas ganglionares da retina. As
mutacoes na posicao 11778 apresentam o pior prognhostico, com
taxas parciais de recuperacao visual de 4 a 25%. Autores
acreditam que a abordagem terapéutica deve ser baseada na
prescricao de benzoquinonas de cadeia curta, uma vez que
estes compostos sao capazes de recuperar o fluxo de elétrons
mitocondriais na presenca de um complexo | disfuncional.
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IMAGEM 1 IMAGEM 2

Imagem 1: Retinografia colorida.
Imagem 2: Retinografia colorida.
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Imagem 3: Potencial Visual Evocado: alteragcao com lentificacao de ondas.
Imagem 4: OCT de Disco: perda da camada de fibras nervosas em regiao
temporal.

Uma das caracteristicas essenciais dessas quinonas € a sua
capacidade lipofilica, que faz com que atravessem com facilidade as
membranas mitocondriais. A |Idabenona uma benzoquinona de
cadeia curta, foli aprovada em 2015, na Europa. Os mecanismos de
acao dessa droga incluem a estimulacao da formacao do ATP,
capacidade antioxidante, eliminacao de radicais livres e protecao
contra peroxidacao lipidica. Alem da ldabenoma, ha também a
terapia genetica que tem sido amplamente estudada como alvo
terapéutico para as doencas mitocondriais sendo uma opcao de
tratamento promissora pelo fato de que a camada de celulas
ganglionares € de facil de acesso. Outra terapia génica avaliada foi
a expressao nuclear alotopica e a introducao de todo o mDNA
dentro da mitocondria.

CONCLUSAO

Por assim ser, uma doenca genetica, hereditaria e mitocondrial, as
terapéuticas atuais encontradas nao sao de facil acesso, a nivel
populacional e eficacia comprovada. Fica aqui demonstrada a
necessidade de maiores pesquisas e revisoes sistematicas de
trabalhos que abordem esses pontos. Alem disso, seria
demasiadamente importante evidenciar a eficacia de avaliar, pelo
carater genético da doenca e transmissao mitocondrial pela mae, a
arvore genealogica da familia, para um possivel aconselhamento
genetico e ter uma forma fidedigna de diagndstico precoce e
prevencao da perda da visao e atrofia Optica, ou até realizar um
rastreio na fases pre-sintomatica da doenca.
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