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Enfermedad de Stargardt con fondo flavimaculatus
y degeneracion de la capa de fibras nerviosas
de la retina semejando glaucoma.
Presentacion de un caso y su progresion en diez anos

Dra. Victoria Cubas-Lorenzo, Dr. Juan Carlos Gutiérrez, Dra. Lourdes L 6pez-Ramos

RESUMEN

Introduccién: La enfermedad de Stargardt y el fondo flavimaculatus son variantes de una misma entidad nosolégica,
constituyen ladistrofia macular juvenil mas frecuente y una causa comun de pérdida de vision central en adultos menores
de 50 afios. La herencia es autosdémica recesiva, inicia durante la primera o segunda décadas de la vida, su progresion es
répiday el prondstico visual es malo.

Presentacion del caso: Paciente masculino de 23 afios quién fue diagnosticado con enfermedad de Stargardt y fondo
flavimaculatus alos 13 afios y actualmente presenta baja capacidad visual y ambos nervios 6pticos con caracteristicas de
dafio glaucomatoso. Se presentan hallazgosy progresion del dafio en polo posterior y angiografia de retina con fluorescei-
na, en el momento de su diagnostico y diez afios més tarde.

Discusién: La degeneracién de la capa de fibras nerviosas se ha observado en varias patologias que afectan las capas
externas de laretina, lo cual puede generar cambios en la apariencia del nervio dptico que pueden confundirse con glauco-
ma.

Conclusion: La mayoria de las distrofias maculares presentan datos clinicos muy semejantes, sin embargo, su curso y
pronostico pueden ser muy diferentes.

Palabras clave: Enfermedad de Stargardt, fondo flavimaculatus, distrofia macular, glaucoma.

SUMMARY

Introduction: Stargardt’s disease and fundus flavimacul atus are variants of the same nosological entity; they are the most
common juvenile macular dystrophy and a common cause of central vision loss in adults under the age of 50. It is
inherited as an autosomal recessive trait, the age of onset is during the first or second decade of life, progression is rapid
and visual prognosis is poor.

Case report: A twenty three year old male diagnosed with Stargardt’s disease and fundus flavimaculatus at age thirteen
presents with very low visual capacity and both optic nerves with characteristics of glaucomatous damage. We present
the clinical findings and damage progression in posterior pole and fluorescein angiography at the time of diagnosis and
ten years later.

Discussion: Nerve fiber layer loss has been observed within multiple pathologies that cause damage to the outer retinal
layers, this process can generate changes in the optic nerve appearance which may be confused with glaucoma.
Conclusion: Most macular dystrophies share the same clinical findings, however, their course and prognosis can be quite
different.
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INTRODUCCION generalmente confinado a la mécula, en el cua hay un de-

fecto enzimético genéticamente determinado heredable y no
Las distrofias maculares se definen como un proceso deen-  existe evidencia de un factor etioldgico extrinseco demos-
vejecimiento y muerte prematuro de las célulasde laretina,  trable (1).
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Laenfermedad de Stargardt y el fondo flavimaculatus son
variantes de una misma entidad nosol6gica, constituyen la
distrofia macular juvenil més frecuente, y una causa comun
de pérdida de vision central en adultos menores de 50 afios.
Clinicamente estas dos entidades pueden manifestarse de
forma individual o bien en conjunto.

En la gran mayoria de los casos €l patron de herencia es
autosomico recesivo y el geninvolucrado es el ABCR (aho-
rallamado ABCAA4), ubicado en el brazo corto del cromoso-
ma 1; este gen codifica una proteina transportadorala cual es
expresada en los segmentos externos de |os bastones (2).

La presentacion de la enfermedad de Stargardt es durante
la primera o la segunda décadas de |la vida con afectacién
bilateral gradual de lavision central. Como hallazgos clini-
cos se pueden encontrar: févea normal, una lesién fovea
ovalada con aspecto “en baba de caracol” o “bronce golpea-
do” rodeada por puntos blanco-amarillos, o atrofia geogra-
fica “en ojo de buey”. El fondo flavimaculatus se presenta
en lavidaadultay si no hay afectacién macular el trastorno
puede ser asintomético; los hallazgos clinicos son puntos o
manchas blanco-amarillasbilateralesanivel del epitelio pig-
mentario de laretina (EPR) diseminadas en polo posterior y
periferiamedia, la forma de las lesiones puede ser redonda,
ovalada, lineal, semilunar o pisciforme.

La forma de presentacién mas comin es con pérdida de
vision y cualquier combinacién de latriada clinica de atro-
fia macular, lesiones puntiformes blanco-amarillas en reti-
nay “silencio coroideo” (1, 3).

En la angiografia de retina con fluoresceina se observa
una coroides oscura (“silencio coroideo”) en el 80% de los
casos Yy aunque no es un dato indispensable para el diagnés-
tico, su presencia es altamente especifica de esta entidad, y
se debe al bloqueo de lafluorescencianormal de la coroides
por acumulacién de lipofuscina en el EPR.

También se observan mltiples lesiones hiperfluorescen-
tes por defectos de transmision alrededor delaslesiones pun-
tiformes en laretina

Estos pacientes también pueden presentar alteraciones en
las pruebas de vision a color, € electrorretinograma (ERG) y
electrooculograma (EOG) pueden ser normales o anormales
dependiendo del grado de extension de las lesiones.

El curso de la enfermedad es muy variable, generalmente
estos pacientes presentan una agudeza visual entre 20/50 y
20/200, y €l prondstico es peor para pacientes que presentan
enfermedad de Stargardt y fondo flavimaculatus. El diag-
noéstico diferencial debe hacerse con aquellas condiciones
gue se presenten con maculopatia atrofica.

En la actualidad no existe tratamiento para ninguna de
estas condiciones (2, 4).

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino de 23 afios de edad queinicié su padeci-
miento a los 11 afios con disminucion progresiva de la vi-
sién en ambos ojos. En su primera eval uacion oftalmol égica
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se encontrd una agudeza visual (AV) de cuenta dedos (CD)
a2 m en ambos ojos (AO) y una capacidad visual (CV) con
estenopéico de CD 20/200 en OD y 20/280 en Ol; PIO de 12
mmHg AO. En polo posterior, de formabilateral, se observa
una lesion foveal hiperpigmentada ovalada con un aspecto
moteado hi popigmentado i nespecifico, rodeada por unaima-
gen blanquecina con aspecto “en babade caracol”; por fuera
de las arcadas temporales se encuentran unas lesiones muy
sutiles, pequefias, puntiformes, hipopigmentadas, disemina-
das (figura 1).

En la angiografia con fluoresceina (ARF) se observa pa-
pila normal, hiperfluorescencia del area macular central,
multi ples puntos de hiperfluorescencia difusa en polo poste-
rior respetando la zona peripapilar, y éreas de coroides os-
cura correspondientes a “silencio coroideo”. Con estos ha-
[lazgos se realizé el diagndstico de enfermedad de Stargardt
con fondo flavimaculatus (figura 2).

Diez afios més tarde, alos 23 afios de edad, acude nueva-
mente a revision refiriendo mayor pérdida progresiva de la
vision central en AO, fotofobia, nictalopiay dificultad para
distinguir los colores. Se encontrd unaAV de cuenta dedos a
1 m que no mejoraba; PIO de 16 mmHg. En polo posterior se
observa un aumento en la extension de lalesion macular con
algunas éreas de atrofia'y un aspecto de “bronce golpeado”.
Ademas se encuentra una papila con excavacion de aproxi-
madamente 9/10 en AQ, de coloracion paliday zonas con
defecto delacapadefibrasnerviosas (figural). LaARF mos-
tr6 extension de las lesiones previamente existentes y un au-
mento de la hiper fluorescencia central por atrofia del EPR
(figura 2).

Con la sospecha de un posible dafio glaucomatoso se soli-
citaron varios estudios. Una curva horariade PlO no mostro
fluctuaciones; la paquimetria corneal reporté un grosor de
569 pen OD y 567 uen Ol; el andlisis de la capa de fibras
nerviosas por tomografia de coherencia éptica mostro dis-
minucion en |os sectores temporal superior e inferior en AO
(figura 3). En este caso no fue posible realizar campimetria
por labaja CV.

Serealizaron también ERG €l cual fue registrable con dis-
minucion en la amplitud de la respuesta en todas sus fases
(figura 4), y un EOG el cual mostré un indice de Arden
supranormal en OD (por presencia de artefactos por movi-
miento ocular) y <200% anormal en Ol (figura 5).

DISCUSION

Se concluy6 el diagnéstico final de enfermedad de Stargardt
con fondo flavimaculatus y degeneracién secundaria de la
capa de fibras nerviosas.

Un gran nimero de enfermedades oculares que afectan
primariamente o exclusivamente |as capas externas de lare-
tina también se encuentran asociadas con cambios atréficos
anivel delacapade fibras nerviosas. Algunos gemplos son
las distrofias cono-bastén, la distrofia macular viteliforme
bast6n-cono, laenfermedad de Stargardt y fondo flavimacu-
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Fig. 1. Aspecto clinico de polo posterior AO. Iméagenes superiores corresponden al momento del diagndsti-
co; imagenes inferiores diez afios después.

Fig. 2. Angiografia con fluoresceina AO. Imagenes superiores corresponden a momento del diagndstico;
imégenes inferiores diez afios después.
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Fig. 3. Andlisis de la capa de fibras nerviosas por OCT AO. En las fotos libres de rojo |as flechas sefialan
zonas con defecto de la capa de fibras nerviosas.
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Fig. 4. Electrorretinograma. Registrable con amplitud de respuesta disminuida en todas sus fases (fotopica, escotopica, meso-
picay flicker).

latus, ladistrofiamacular viteliformey laamaurosiscongé-  de detalles de la capa de fibras en el haz papilomacular (fi-
nita de Leber. En estos pacientes se pueden observar defec-  gura 3). En general estos defectos guardan una buena corre-
tos estriados oscuros separados por areas de aspecto gristras-  lacién con la severidad de la enfermedad (5).

IGcido (capa de fibras nerviosas normales) en zonas adya- Estos hallazgos se presentan muy frecuentemente si se bus-
centes a las arcadas temporales; otro hallazgo es la pérdida  can intencionalmente, sin embargo, puede ser dificil detec-
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Fig. 5. Electro-oculograma.

tarlos si se encuentran sobre un fondo con cambios atréficos
0 pigmentarios generalizados.

Se han realizado también otros estudios en modelos en
monos donde se demostrd que lesiones de laretina periférica
producen degeneracion de las fibras nerviosas en la periferia
del nervio éptico (6). Acercade la patogenia de estos cambios
se plantea la posibilidad de que exista degeneracion transi-
naptica retrograda por afectacién de los axones de las células
ganglionares pudiendo demostrar estos cambios mediante una
respuesta anormal en el ERG por patrones (7).

CONCLUSIONES

La mayoria de las distrofias maculares presentan datos cli-
nicos muy semejantes, sin embargo, su curso y prondstico
pueden ser muy diferentes. Por esta razon es de suma im-
portancia conocer las caracteristicas clinicas, epidemiol ogi-
cas, y las diferentes pruebas diagnésticas que nos ayudan a
confirmar un diagnéstico clinico para poder dar a paciente
un adecuado consejo genético y prondstico de su condicion.

Por Ultimo hacemos énfasis en que en casos en donde se
observan cambios a nivel de la capa de fibras nerviosas que
no se pueden explicar o justificar por la presencia de patol o-
giadel nervio 6ptico, y en donde laretina parecieratener un
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aspecto normal, hay que evaluar al paciente descartando la
posibilidad de que presente una enfermedad de las capas
externas de la retina.
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