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Fisiopatologia

Dyschromatopsia: a neglected genetical alteration

Victoria de Oliveira Santos

Rosiléia Marinho de Quadros

RESUMO

A discromatopsia € um distdrbio genético sem cura
que faz o paciente ndo enxergar determinado
comprimento de onda ou que as confundam. O
objetivo deste estudo foi conhecer a situacdo dos
estudantes da rede municipal de educacao em relacéo
a discromatopsia congénita. A pesquisa foi realizada
com estudantes do ensino fundamental de quatro
escolas da rede municipal de educacdo da cidade de
Lages, Santa Catarina. O teste presuntivo para avaliar
a visdo de cores dos estudantes foi pela edigédo
simplificada e modificada do livro de Ishihara. Foram
examinados através do teste presuntivo de Ishihara
para discromatopsia 80 alunos, destes 42 meninas e
38 meninos. Em relacéo as idades 58,75% na faixa
entre 9 a 10 anos e 32,50 % dos estudantes estavam
na quinta série do ensino fundamental. O resultado do
teste presuntivo de Ishihara, revelou que uma menina
ndo conseguiu detectar o nimero da placa do nimero
74, sendo considerado na interpretagédo do teste como
discromatopsia total e trés meninos e uma menina
apresentaram deficiéncia nas cores verde e vermelho

0 que caracteriza um tipo de discromatopsia

ABSTRACT

Dyschromatopsia is an incurable genetic
disorder that makes the patient unable to see
certain light wavelengths or confusing them.
The objective of this article was to understand
the situation of the students in the municipal
education network regarding congenital
Dyschromatopsia. The research was performed
with elementary school students from four
different schools of the municipal education
network in the city of Lages, Santa Catarina.
The presumptive test is done to evaluate the
perception of colors, it was done according the
simplified and modified edition of the Ishihara
book. There were examined according the
presumptive test of Ishihara to Dyschromatopsia
80 students, among which 42 females and 38
males. Regarding their ages 58,75% were
between 9 and 10 years and 32,50% of the
students were in the fifth grade of elementary
school. The final result of the Ishihara
presumptive test revealed that one girl could not
see the number 74 in the test plate, being
considered according to the test interpretation
total Dyschromatopsia and three boys and one
girl showed some deficiency on the green and
red colors, characterizing some type of
Dyschromatopsia known as Deuteranopia. Even
tho there is a low presence of this disorder,
educational policies are needed with a bigger
concern regarding this issue, once it interferes in
the process of teaching-learning of the students,
it would be interesting if elementary school
teachers were capable of identifying students
with sight disorders in relation with colors and
promote guidance measures in the schools. The
early diagnostic of Dyschromatopsia could
provide the children and their families advice
concerning what they could do, and look for
solutions relating how to work in schools with
students and teaching activities.

Key words: Dyschromatopsia; Color blindness;
Colors; Genetics.
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conhecida por deuteranopia. Mesmo que no estudo tenha sido baixa a presenca deste distdrbio,
se fazem necessarias politicas educacionais com maior preocupacdo com este problema, uma
vez que interfere no processo de ensino-apredizagem dos alunos, o que seria importante que 0s
professores do ensino fundamental fossem capacitados para identificar alunos com problemas
de visdo em relacdo a cores e promover medidas de orientagdo nas escolas. O diagnéstico
precoce da discromatopsia pode proporcionar as criancas e familiares aconselhamento do que
poderdo fazer e buscar solugdes de como trabalhar nas escolas com os alunos em relagéo as

atividades pedagdgicas.

Palavras Chave: Discromatopsia; Daltonismo; Cores; Genética.

INTRODUCAO

O homem desde a sua esséncia tem fascinio pela visdo das cores e pela exuberancia da
natureza colorida que os cerca, Isaac Newton demonstrou o mecanismo de cores através do
fendmeno de absorcao e reflexdo da luminosidade para determinar o conceito de comprimento
de ondas, este conceito veio através da observacdo do arco-iris até que um dia usando um
prisma teve a constatacdo que o raio de luz solar a luz branca era composta por sete cores®. A
identificacdo das cores € usada de forma rotineira e cotidiana em situagdes como o atravessar
uma rua através da cor do semaéforo, identificacdo de frutos em estado de maturagéo, cores do
time de futebol preferido até uso de fios elétricos entre outras atividades 2.

Discromatopsia é um termo usado para designar qualquer tipo de defeito de visdo de
cores, que popularmente é conhecido como daltonismo. As discromatopsias podem ser
congénitas na qual é resultado de alteracdes genéticas, bem como também quaisquer alteracdes
provenientes de doencas sistémicas ou oculares®. No mundo acredita-se que 5% da populagéo
tenha discromatopsia, sendo que acometem 6% a 10 % dos homens e 0,4% a 0,7% das
mulheres, este predominio do sexo masculino se deve ao fato desta patologia ser provocada
por um gene recessivo ligado ao cromossomo X 4°.

Os genes situados no cromossomo X sdo chamados de genes ligados ao sexo ou genes
ligados ao cromossomo X. As discromatopsias s6 aparecem quando os alelos desses genes
forem recessivos em dose dupla nas mulheres ou quando o homem possuir um alelo para o
carater recessivo .

A discromatopsia € um distlrbio genético sem cura que faz o paciente ndo enxergar

determinado comprimento de onda ou que as confundam. Estes comprimentos de ondas se

156



0000990090900 0000900 Pee®

traduzem na visdo das cores, mas com a utilizacdo de lentes especiais buscam a correcdo da
visdo " 8,

A forma adquirida é causada por vérias doengas, incluindo doencas da retina e nervo
dptico, como também algumas doengas sistémicas como diabetes mellitus, hipertensdo arterial
e cirrose hepatica, como uso de medicamentos como a base de cloroquina, antibidticos e
quimioterapicos °1°.

A explicagdo satisfatoria para a visdo de € que a cor € uma propriedade do cérebro, que
compara, em diferentes estagios de processamento, as refletancias espectrais dos objetos de
uma cena, sendo influenciada tanto pelos genes que expressam os fotopigmentos quanto por
aspectos cognitivos que modulam a percep¢do. No que diz respeito a utilidade bioldgica da
visdo de cores é bem provavel que as pressdes ambientais tenham selecionado, ao longo dos
anos, sistemas sensoriais adequados para a resolucdo dos problemas especificos destes
ambientes 1,

Para Harrison'?, a visdo de cores é um fendmeno complexo, que envolve células
fotossensiveis especiais, 0s cones na retina humana. A explicacdo para as cores, pelas quais
exergamos, tem como fundamento a teoria tricromética. Existem aproximadamente cinco
milhdes de cones e cada um contém um tipo especifico de fotopsina que sdo responsaveis pelos
pigmentos visuais com comprimento de onda e sensibilidade diferente: vermelho (560nm),
verde (530nm) e azul (430nm).

A fotopsina é a proteina responsavel por converter o sinal luminoso em sinal elétrico,
conduzido pelo nervo éptico até o cortex cerebral, onde a visdo cromatica é analisada e
interpretada. Cada fotopsina € sensivel a luz com um comprimento de onda distinto, o
mecanismo da visdo de cores é tricromatico, pois depende da habilidade de trés tipos de cones,
sendo que cada um contém um pigmento visual diferente: a opsina. O gene da opsina azul esta
localizado no cromossomo sete, enquanto que os genes das opsinas verde e vermelho estdo
localizados no cromossomo X*3.

Os defeitos congénitos da visdo cromatica sdo resultado de alteracbes nos genes
codificadores das fotopsinas e sdo divididos em: tricromatismo anémalo (quando uma das trés
fotopsinas tem seu espectro de absorc¢do de luz deslocado para outro comprimento de onda),
dicromatismo (quando ha auséncia de um dos tipos de fotopsinas) e monocromatismo
(condicdo muito rara caracterizada pela presenca de apenas uma das fotopsinas, normalmente
a azul) 15, O distlrbio se caracteriza pela dificuldade de diferenciacio de tons de cores

devido a uma irregularidade na percepc¢éo visual. I1sso ocorre devido ao mau funcionamento
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dos cones oculares, células foto receptoras da retina. Embora a patologia ndo tenha cura,
geralmente de carater hereditario, também pode ser adquirida, o que desta forma independe do
sexo, devido a lesdes, como ocorre em casos de glaucoma, desta forma tendo uma evolugéo
com tratamento 1°.

A discromatopsia verdadeira € rara, na qual se traduz pela incapacidade das pessoas
para ver todas as cores, as pessoas com Vvisdo acromatica veem o mundo em tons preto, branco
e cinza, esta condigdo afeta uma em cada 30 a 40 mil pessoas, normalmente o disturbio ocorre
de forma parcial 1’8, A discromatopsia possui trés tipos: deuteranopia, na qual a pessoa no
consegue distinguir a cor verde, enxergando tonalidades da cor marrom, protanopia, onde
ocorre a diminuicdo na percep¢do da tonalidade do vermelho e a tritanopia, onde ocorre a
dificuldade em diferenciar o amarelo do azul & De acordo com as alteragBes na percepcéo de
cores, a discromatopsia pode ser leve, moderada ou severa, e os efeitos variam com a
severidade e com o tipo, assim a classificacdo pode ser entre individuos tricromatas normais e
anormais, dicromatas, e acromatas ou monocromatas *°.

A suspeita da discromatopsia ocorre na infancia, quando a crianga esté aprendendo das
cores, entre dois e trés anos de idade, fazer os testes é importante para a confirmacdo, bem
como saber o seu tipo, além fazer com que com o diagnoéstico mais precoz possibilite que a
crianca se sinta mais integrada na sala de aula, permitindo melhorias na aprendizagem e
consequente sucesso na vida estudantil 16

O exame de fundo de olho ndo é capaz de denunciar quaisquer tipos de anormalidades
nos olhos, por isso o diagndstico para a discromatopsia pode ser feito por meio do
conhecimento do histérico clinico e familiar do paciente ou, ainda, por meio de exames
simples. O método mais conhecido, simples e de facil compreensdo para detectar deficiéncias
na percepgdo das cores vermelha e verde é o Teste de Ishihara, desenvolvido pelo médico
japonés Shinobu Ishihara em 1917, que consiste em estabelecer a capacidade em reconhecer
figuras numa série de quadros formados por pequenos circulos coloridos de tons variados entre
o verde e o laranja, formando nimeros, letras ou desenhos identificaveis pela visdo normal >
20_

Para estudos epidemioldgicos de uma populagéo geral para discromatopsia hereditéria,
pode-se aplicar apenas o teste de Ishihara, ja que neste teste ha uma preponderancia de mais de
99% de alteragdes vermelho-verde, porém para um diagnostico mais com maior confiabilidade

é recomendado a combinagao de varios testes 2L,
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No Brasil ndo se conhece a prevaléncia da discromatopsia, bem como nédo existe uma
politica publica de saiude ou de educacio que aborde o tema®. Ocorre a necessidade de
sensibilizar os professores sobre a percepcao visual dos alunos sobre os objetos e material de
aprendizagem, o que requer a existéncia de um planejamento e a preparacdo do observador
para detectar este problema??.

O objetivo do estudo foi conhecer a situacdo dos estudantes da rede municipal de

educacdo em relacdo a discromatopsia.

METODOLOGIA

O estudo longitudinal de carater observacional e descritivo foi realizado entre os meses
de maio a dezembro de 2021 em quatro escolas de educacéo basica da cidade de Lages, Santa
Catarina, Brasil.

O teste para avaliar a viséo de cores nos estudantes do ensino fundamental (primeira a
quinta série) foi através da edig¢do simplificada e modificada do livro de Ishihara. Esse teste de
carater presuntivo permite detectar deficiéncias para a percepc¢do de cores vermelho e verde, e
a auséncia de percepcdo de cores. O teste é constituido por laminas ou pranchas
pseudoisocromaticas. No estudo o teste foi realizado de forma individual, sendo usadas 10
laminas (2, 3, 5, 6, 7, 8, 12, 29, 57 e 74). Cada lamina é composta por um conjunto de discos
de tamanhos que variam de um a trés milimetros. Uma letra ¢ formada dependendo da
disposicao, tonalidade, saturacdo e brilho dos discos. Antes do teste foram aplicados um
questionario contendo as informagdes como conhecimento do disturbio visual (discromatopsia)
e enfermidades oculares (glaucoma congénito, estrabismo e catarata congénita).

Ap0s a obtencéo destes dados foi realizado o teste de visdo de cores. O teste foi aplicado
pelo mesmo examinador, em local bem iluminado. Cabe ressaltar para criangas que ndo
conheciam 0s numeros mais elevadas ao seu conhecimento como por exemplo 74, foi solicitado
as criangas falarem sobre os nimeros em separado (7 e 4). Cada lamina foi apresentada por um
periodo de trés a cinco segundos, a uma distancia de cerca de 35 centimetros dos olhos dos
estudantes, estes sem uso de 6culos, quando necessario foi repetido o teste com uso de 6culos,
para os estudantes que demonstrassem alguma alteracdo ao exame.

O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa em Seres Humanos da
UNIPLAC parecer 3.825.887.
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RESULTADOS
Foram examinados através do teste presuntivo de Ishihara para discromatopsia 80
alunos, destes 42 meninas e 38 meninos. Em relacéo as idades 58,75% estavam na faixa entre

9 a 10 anos, como mostra a Tabela 1.

Tabela 1. Idades dos alunos das escolas examinados para o teste de Ishihara.

IDADES /ANOS NUMERO / %
7 16 (20,0)
8 16 (20,0)
9 25 (31,25)
10 22 (27,5)
11 01 (1,25)
TOTAL 80 (100)

Em relacdo ao nivel de escolaridade, 32,50 % dos estudantes eram da quinta série do

ensino fundamental, como representado na Figura 1.

Grau de Escolaridade

B 22 série
= 32 série

42 série
B 52 série

Figura 1. Grau de escolaridade dos alunos

Em relag&o ao uso de 6culos, oito alunos estavam usando, destes seis meninas e dois
meninos. Quando perguntados se eles apresentavam problemas visuais, trés citaram ter

estrabismo e dois deles além de estrabismo apresentavam glaucoma, um com miopia e
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estigmatismo, alergia ocular, um aluno com perda da visdo no olho esquerdo e outro com
ambliopia que significa um desalinhamento dos olhos, porém nao sendo um problema visual.

O resultado do teste presuntivo de Ishihara, revelou que uma menina ndo conseguiu
detectar o nuimero 74 da ldmina, sendo considerada na interpretacdo do teste com
discromatopsia total. Em relagdo a mesma lamina, trés meninos e uma menina em vez de
citarem 74 identificaram 21 que significa no teste que apresentam deficiéncia nas cores verde
e vermelho o que caracteriza um tipo de discromatopsia conhecida por deuteranopia. As demais
laminas nenhuma alteracdo foi detectada.

Quando perguntado sobre o conhecimento de discromatopsia (daltonismo), 34,67%
(26) alunos sabiam sobre a doenca, também se algum familiar apresentava este distarbio visual,
nove deles citaram que o pai, irmaos, tio e prima.

Embora o teste de Ishihara seja um teste amplamente difundido e utilizado
mundialmente é um teste quantitativo, elaborado para casos de discromatopsias congeénitas e,
por isso, ndo possui nenhum efeito para as discromatopsias adquiridas®. No estudo na qual a
menina segundo a interpretacao do teste apresenta discromatopsia total ndo comentou que seus
pais ou familiares apresentavam anormalidade visual.

Para Melo; Galon; Fontanella’, independentemente da discromatopsia ser considerada
ou ndo uma deficiéncia, existe a necessidade de adaptacfes que possam auxiliar as pessoas com
o distlrbio de visdo de cores.

Mesmo que no estudo tenha sido baixa a presenca de escolares com discromatopsia, se
faz necessaria politicas educacionais com maior preocupacao com este problema, uma vez que
interfere no processo de ensino-aprendizagem dos alunos. Seria importante que os professores
do ensino fundamental fossem capacitados para identificar alunos com problemas de viséo em
relacdo a cores e promover medidas de orientacdo nas Escolas. O diagndstico precoce da
discromatopsia pode proporcionar as criangas e familiares aconselhamento do que poderdo
fazer e buscar solucgdes de como trabalhar nas escolas com os alunos em relacdo as atividades

pedagdgicas
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