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CASOS CLiNICOS DISCUTIDOS
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RESUMO

A atrofia macular extensa com pseudodrusas é uma degeneragdo macular progressiva que apresenta
amplo espectro de diagnosticos diferenciais. Por se tratar de uma entidade relativamente recente e
com fisiopatologia ainda nao completamente elucidada, presume-se que muitos casos permanegam
subdiagnosticados, sugerindo que sua prevaléncia possa ser superior a atualmente descrita na
literatura. O presente relato de caso descreve o acompanhamento clinico e funcional ao longo de 11
anos. Inicialmente, o paciente recebeu o diagndstico de degeneracao macular relacionada a idade.
Contudo, com o avanco do conhecimento sobre a atrofia macular extensa com pseudodrusas e sua
melhor caracterizagao clinica e por imagem, o quadro mostrou-se compativel com essa entidade. O
seguimento prolongado possibilitou a documentacao minuciosa da evolucao anatémica e funcional da
retina ao longo do tempo.

ABSTRACT

Extensive macular atrophy with pseudodrusen is defined as progressive macular degeneration with a
broad spectrum of differential diagnoses. As a recently described entity with an unclear pathophysiology,
numerous cases are presumed to remain underdiagnosed, suggesting that its prevalence is higher than
the current reports in the literature. The present case report describes an 11-year clinical and functional
follow-up. The patient was initially diagnosed with age-related macular degeneration. However, with the
improved knowledge on extensive macular atrophy with pseudodrusen and the enhanced characterization
of clinical and imaging features, the findings proved to be consistent with this entity. Long-term follow-up
enabled detailed documentation of the anatomical and functional retinal changes over time.

INTRODUGCAO

simétrica'. Trata-se de uma condicao progressiva, as-

A atrofia macular extensa com pseudodrusas
(EMAP) é uma entidade clinica caracterizada pela tria-
de de atrofia macular com predominio no eixo verti-
cal, presenca de pseudodrusas e areas periféricas de
degeneracao tipo pavingstone, geralmente bilateral e
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sociada a comprometimento estrutural e funcional da
retina ao longo do tempo.

Estudos subsequentes demonstraram que a doenca
pode ser complicada pelo desenvolvimento de mem-
brana neovascular sub-retiniana, evento que pode
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contribuir para piora visual e modificar sua apresen-
tacao clinica®. Desde sua descricio inicial como uma
entidade distinta’, investigacoes longitudinais tém
caracterizado seu padrao de progressao e o impacto
funcional ao longo do tempo*°.

O diagnéstico da atrofia macular extensa com
pseudodrusas pode ser desafiador na pratica clinica,
especialmente em pacientes em faixas etdrias seme-
lhantes as da degeneraciao macular relacionada a ida-
de. Relatos com seguimento prolongado contribuem
para a melhor compreensao da histéria natural da do-
enca e de suas especificas manifestacoes estruturais
e funcionais.

Este relato de caso descreve a evolugao da atrofia
coriorretiniana progressiva e o seguimento clinico e
funcional do paciente ao longo dos anos, enfatizando
a importincia da anélise multimodal dessa entidade.

RELATO DO CASO

Paciente masculino, 58 anos, procurou atendi-
mento oftalmolégico em 2014 com queixa de nic-
talopia progressiva, acompanhada de piora gradual
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da acuidade visual (AV) em ambos os olhos (AO), de
forma simétrica, principalmente para visio de lon-
ge. Negava antecedentes oftalmoldgicos. Na histéria
patoldgica pregressa, o paciente relatava episédio
de febre reumdtica aos nove anos de idade, tendo
realizado profilaxia secunddria com penicilina ben-
zatina até os 18 anos. Adicionalmente, apresentava
antecedente de fasciite necrosante no pés-operatdrio
de apendicectomia e diagnéstico de hérnia de hiato.
Negava outras comorbidades sistémicas relevantes.
O exame inicial mostrou AV de 20/16 no olho di-
reito (OD) e 20/32 no olho esquerdo (OE). O segmento
anterior e o corpo vitreo ndo apresentavam alteragoes
iniciais. O mapeamento de retina evidenciou, bilate-
ralmente pseudodrusas predominantemente entre as
arcadas temporais e degeneragio tipo pavingstone em
periferia (Figura 1). A tomografia de coeréncia 6ptica
(OCT) revelou depésitos drusiformes sub-retinianos
hiper-refletivos. O eletrorretinograma de campo total
(ERG CT) indicou disfungao retiniana difusa com
comprometimento predominante de bastonetes,
embora também com redugao da resposta de cones.

20/200

Figura 1. Evolucdo longitudinal das alteragdes retinianas observadas pela fotografia colorida de fundo de olho em paciente com EMAP.
No painel, a acuidade visual de cada imagem esta indicada no quadrado inferior direito. Observa-se no inicio do quadro nictalopia,
discromatopsia e discreta reducdo da AV, com presenca de pseudodrusas em topografia macular que se estendem posteriormente.
Evolutivamente observa-se aumento progressivo da atrofia de coriorretiniana em topografia central, avancando em fases tardias além das
arcadas temporais; degeneracao tipo pavingstone progride em direcédo a média periferia.
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O eletrorretinograma multifocal (ERG mf) demons-
trou perda macular significativa da funcgao de cones,
bilateral e simétrica, apesar da discreta assimetria da
AV, sugerindo disfuncao funcional precedendo as alte-
ragoes estruturais. Diante desse conjunto de achados,
estabeleceu-se inicialmente o diagndstico de dege-
neragao macular relacionada a idade (DMRI).

Durante o seguimento, o paciente relatava osci-
lacoes da AV, intensificacido da nictalopia, piora da
visdo de perto e inicio de fotofobia. Em 2017, obser-
vou-se progressao das pseudodrusas, agora distri-
buidas de forma mais difusa pelo polo posterior.
Apesar do curso gradativo, em 2018 ocorreu piora
stubita da visio no OD, cuja AV caiu para 20/200
(OE 20/40). Identificou-se membrana neovascular
sub-retiniana (MNVSR) no OD, tratada com inje-
¢oes intravitreas de anti-VEGE

Na avaliacdo de 2020, observou-se areas de atro-
fia coriorretiniana central em AQO e fibrose sub-reti-

niana no OD, acompanhadas de expansio centripeta
da degeneracdo tipo pavingstone. A autofluorescéncia
(Figura 2) mostrou hipoautofluorescéncia macular
bem delimitada e simétrica, com pequena ilha cen-
tral de hiperautofluorescéncia no OD e extensa drea
periférica de hiperautofluorescéncia em AO, compa-
tivel com sofrimento do epitélio pigmentar da retina
(EPR). O OCT revelou confluéncia e espessamento
dos depésitos drusiformes sub-retinianos hiper-refle-
tivos, com separacao progressiva entre a membrana
de Bruch e o EPR.

Na tltima avaliacdo, em 2025, o paciente re-
feria queda acentuada da AV — 20/320 no OD e
20/40 no OE — acompanhada de escotoma cen-
tral, discromatopsia, fotofobia intensa com neces-
sidade de filtros dpticos, piora da sensibilidade ao
contraste e reducao progressiva do campo visual.
O mapeamento de retina evidenciou expansio da
atrofia coriorretiniana em padrio lobulado, ultra-
passando as arcadas, e progressao da degeneracgao
tipo pavingstone. A autofluorescéncia demonstrou

Figura 2. Autofluorescéncia mostrando alteracées do EPR em paciente com EMAP. Inicialmente
presenca de hipoautofluorescéncia macular circunscrita com halo hiperautofluorescente; OD
apresenta pequena ilha central de hiperautofluorescéncia. Em fases tardias verifica-se expansao
lobulada da hipoautofluorescéncia central e aumento da hiperautofluorescéncia periférica.
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ampla expansiao da hipoautofluorescéncia central
e aumento do perimetro de hiperautofluorescéncia
periférica, caracterizando o trajeto evolutivo da do-
enca. O OCT (Figura 3) revelou desorganizacio das
camadas externas da retina, com ruptura da mem-
brana limitante externa, zona elipséide e zona de
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interdigitacdo, culminando em atrofia completa do
EPR e retina externa (CRORA).

Os exames eletrofisiolégicos mostraram gradativa
deterioracdo da funcao global de bastonetes e cones
no ERG CT (Figura 4) e piora da fungao macular de
cones no ERG mf (Figura 5).

Figura 3. Tomografia de coeréncia 6ptica (OCT) mostrando evolucdo dos depdsitos drus-
iformes sub-retinianos hiper-refletivos e posterior separagdo entre a membrana de Bruch e
o EPR, com desorganizacao das camadas externas e sinais de fibrose sub-retiniana em OD
associada a MNVSR tratada com anti-VEGF. Fileira superior: OD; fileira inferior: OE.
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Figura 4. Eletrorretinograma de campo total (ERG CT) demonstrando a evolucdo da disfungdo progressiva de
bastonetes e cones ao longo dos anos (2017-2025), comparado & curva de referéncia. Observa-se reducdo das
respostas escotopicas (DA 0.01) e da resposta combinada (DA 3.0), com diminuicao das amplitudes das ondas a e
b; nas condicoes fotopicas (LA 3.0) nota-se reducdo das amplitudes de cones.
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Figura 5. Eletroretinografia multifocal (nfERG) demonstrando progressiva reducao da amplitude das respostas
centrais entre 2014 e 2020, com comprometimento predominante dos anéis foveal e parafoveal, bilateral e simétrico.
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DISCUSSAO

Os sintomas de nictalopia, fotofobia e discroma-
topsia sao caracteristicos do EMAP. Inicialmente, este
caso foi interpretado como DMRI precoce?, sendo ini-
ciada suplementacio vitaminica conforme o protoco-
lo AREDS 2.

Entretanto, a idade precoce de inicio, a nictalopia
severa, a ripida e progressiva deterioracio da fungao
retiniana observada no ERG CT desde o inicio dos
sintomas, a presenca de pseudodrusas observada na
biomicroscopia de fundo e caracterizadas no OCT>®
somado a discrepancia entre sintomas e achados ana-
tomicos levaram a reconsideracdo diagnéstica. Con-
forme Watanabe et al.”, a presenca de febre reumatica
prévia e a triade cldssica do EMAP reforcaram a dife-
renciagao diagnodstica com a DMRI.

Este caso salienta dois aspectos relevantes para a
compreensio fisiopatolégica do EMAP. O primeiro re-
fere-se a dissociacao clinico-funcional: apesar da nic-
talopia marcante e da queixa subjetiva de piora visual,
a acuidade visual inicial permaneceu relativamente
preservada embora o ERG CT ji evidenciasse per-
da funcional da retina, e mesmo em fases avancadas,
o OE — que nio desenvolveu MNVSR — manteve
AV de 20/40, apesar da severa degradacao da funcio
retiniana observada nos exames eletrofisiol6gicos,
sugerindo que a acuidade visual nio é um marcador
sensivel para estratificar o acometimento retiniano
no EMAP. O segundo diz respeito a dissociacio en-
tre fungio e estrutura. Nas fases iniciais, os exa-
mes eletrofisiolégicos revelaram comprometimento
retiniano difuso apesar de alteragdes anatdmicas
predominantemente centrais e em fases avancadas,
mesmo com a progressao da atrofia coriorretiniana
e da degeneracgdo tipo pavingstone, mantinham-se
dreas periféricas estruturalmente preservadas; en-
tretanto, a eletrofisiologia demonstrava perda funcio-
nal ampla e generalizada.

Desde 2018, a International Society for Clinical
Electrophysiology of Vision (ISCEV) padronizou um
teste eletrofisiolégico chamado de resposta fotdpi-
ca negativa/photopic negative response (PhNR), que
avalia a funcao das células ganglionares da retina®.
Watanabe et al. sugerem que a disfuncao de células
ganglionares pode constituir um dos achados eletro-
fisiol6gicos mais precoces na EMAP?, ampliando o
entendimento da fisiopatologia e sugerindo possivel
envolvimento mais amplo das camadas internas da
retina. A inclusdo desse protocolo pode se tornar uma

ferramenta para o diagndstico precoce e aprimorar a
estratificacao funcional do EMAP.

S4o necessdrios estudos com amostras maiores
e seguimento prolongado para padronizar protocolos
multimodais de acompanhamento, definir estagios
evolutivos e orientar estratégias terapéuticas especi-
ficas para o EMAP.

Concluindo, a presenca de histéria pregressa de
febre reumadtica e/ou o inicio precoce e progressivo
de degeneragao retiniana devem despertar a suspeita
diagnéstica de EMAP.

O acompanhamento multimodal permitiu docu-
mentar objetivamente as alteragoes estruturais e fun-
cionais da retina e mdcula desde fases iniciais, evi-
denciando a progressao do acometimento retiniano
até a atrofia coriorretiniana. O padrio de disfuncao
ampla de bastonetes e cones observado no ERG CT
associado ao comprometimento macular de cones no
mf ERG reforga o entendimento do EMAP como uma
doenga difusa da retina.

Esses achados reforcam o papel fundamental da
avaliacao multimodal — integrando exames de ima-
gem de alta resolucdo e testes eletrofisiologicos —
para o diagndstico, o acompanhamento evolutivo e
o manejo clinico adequado dos pacientes com EMAP.
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