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RESUMEN

Introduccion: La Enfermedad de Stargardt, o
fundus flavimaculatus es la distrofia macular
juvenil mas frecuente, responsable hasta 7 % de
las distrofias maculares. Pueden ser dificiles de
abordar por diversos motivos. El diagndstico
diferencial a veces es dificil, y varias de estas
enfermedades producen ceguera legal a una
edad relativamente joven.

Objetivo: Describir el proceso diagndstico de una

entidad poco comun con forma de presentacion
infrecuente.

Presentacidn de caso: Se presenta el caso de una
paciente de 21 afos de edad, de raza blanca, con
el diagndstico de Enfermedad de Stargardt con
fundus flavimaculatus. El diagnéstico se realizd
teniendo en consideracion los antecedentes
examen fisico

patolégicos personales, el

mediante la oftalmoscopia directa e indirecta, la
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agudeza visual sin y con correccién, test de vision
al color, angiografia fluoresceinica, tomografia de
coherencia 6ptica (OCT) y electroretinograma. Se
realizd una investigacion de dicho tema por lo
poco frecuente que resultan estas dos variantes
de una misma enfermedad en la primera década
de la vida.
Conclusiones: La mayoria de las distrofias
ABSTRACT
Introduction: Stargardt’s Disease or fundus
flavimaculatus is the most frequent juvenile
macular dystrophy that is responsible for 7 % of
macular dystrophies. They can be difficult to
address because of several reasons. The
differential diagnosis is sometimes difficult to
make and some of these diseases can cause legal
blindness at a relatively young age.
Objective: To describe the diagnostic process of
an unusual entity with an infrequent form of
presentation.
Case presentation: We present a case of a 21-
year-old white female patient with the diagnosis
of Stargardt’s Disease with fundus
flavimaculatus. The diagnosis was made taking
into account personal pathological antecedents,
the physical examination by direct and indirect

INTRODUCCION

La Enfermedad de Stargardt, o fundus
flavimaculatus, es la distrofia macular juvenil mas
frecuente, responsable de 7 % de las distrofias
maculares.!?) Fue descrita en 1909, por el
alemdn Karl Bruno Stargardt,¥) cuyos afectados
macular,  reduccion

presentaban  atrofia

progresiva y grave de la visidn central, asociada a
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retinianas tiene desde el punto de vista clinico sus
semejanzas, en cambio su evolucién y prondstico
pueden ser diferentes.

Palabras claves: enfermedad de Stargardt,

fundus flavimaculatus, distrofias maculares,
tomografia de coherencia dptica, angiografia

fluoresceinica, prondstico.

ophthalmoscopy, assessment of visual acuity
with and without correction, color vision test,
optical
electroretinogram.

fluorescein angiography, coherence
(OCT), and

Research on the topic was carried out because of

tomography

the unusual appearance of these two variants of
the same disease in the first decade of life.
Conclusions: The majority of retinal dystrophies
are similar from the clinical point of view;
however, their evolution and prognosis can be
different.
Keywords: Disease,

Stargardt’s fundus

flavimaculatus, macular dystrophies, optical
coherence tomography, fluorescein angiography,

prognosis.

pequefias manchas amarillentas profundas,
tipicamente en la primera y segunda décadas de
la vida.?3) En 1963, el

flavimaculatus fue

termino fundus
introducido por
Franceschetti,”) en el que describe un cuadro
similar en el que las manchas amarillentas se

extienden hacia la retina periférica, la cual
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aparece sobre todo en el adulto joven.(>67.8)

Teniendo en cuenta la baja frecuencia de la
enfermedad y que se trata de una distrofia
retiniana que se precisa de mas estudio para

PRESENTACION DEL CASO

En la consulta de oftalmologia del Hospital
Docente Clinico Quirurgico “Comandante Manuel
Fajardo” se atendid una paciente de 21 afios de
edad, color de la piel blanca, quien asiste a
consulta refiriendo “desde hace 5 afos atrds he
venido perdiendo la visidn, pero he notado que
en los ultimos 4 meses mi situacion visual ha
empeorado casi no puedo leer y veo muy
borroso”.

Al examen fisico oftalmoldgico de su consulta
inicial, presentaba una agudeza visual corregida
de 20/80 en ojo derecho (OD) y de 20/50 en ojo
izquierdo (Ol) y una capacidad visual que no
mejora con agujero estenopeico, presién
intraocular de 15 mm hg en ambos ojos (AO). En
la biomicroscopia del segmento anterior no se
detectaron alteraciones en AO. Se realiza
oftalmoscopia binocular indirecta en la que se
retinianas

evidenciaron lesiones

hiperpigmentadas ovaladas con aspecto
moteado, rodeada por una imagen blanquecina

con aspecto “en baba de caracol”, por fuera de
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mayor comprension, nos propusimos el objetivo
de describir el proceso diagndstico de una
entidad poco comun con forma de presentacion
infrecuente.

las arcadas temporales se observan lesiones
pequeiias, puntiformes hipopigmentadas,
diseminadas. En el examen fisico de la consulta
actual encontramos:
Examen fisico ocular:
Ambos ojos:
Anexos: Sin alteraciones.
Segmento anterior: Sin alteraciones.
Medios: Transparentes.
Fondo de ojo: (Oftalmoscopia directa e indirecta).
De color rojizo en el que se observan las mismas
lesiones ya descritas en la consulta inicial. (Figura
1).
Agudeza visual sin correccion:

OD: Cuenta dedos

Ol: Movimientos de mano
Agudeza visual con correccién (VAP):

OD: -2.00 esf- 0.75 x 852 AV: 0.15

Ol: -1.50 esf - 0.50 x 902 AV: 0.15
Test de vision al color (Ishihara): Patoldgico.

0oD: 1/21

Ol: 4/21
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Ojo Derecho

Ojo Izquierdo

Figura 1. Imagen del fondo de ojo

En la angiografia fluoresceinica se observé papila

de aspecto normal, silencio coroidal en las

primeras fases del examen y algunas lesiones
pisciformes hiperfluorescentes. (Figura 2).

Ojo Derecho

Ojo lzquierdo

Figura 2: Angiografia fluoresceinica papila normal, silencio coroidal en las primeras fases del exameny

algunas lesiones pisciformes hiperfluorescentes.

Se le realiza una tomografia de coherencia dptica
(OCT) que mostré disminucion del espesor de la
retina en la regidon macular en AO. En el
electroretinograma, se registré disminucion de la
amplitud de la respuesta en todas sus fases.

La paciente evoluciond en un intervalo de 4
meses con empeoramiento de la agudeza visual,
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alcanzé una vision cuenta dedos en OD vy
movimiento de mano en Ol, se realiza OCT
evolutivo y se observa mayor disminucion del
espesor en la regidn macular en AO. Se
interconsulta el caso con el servicio de baja vision
para tratamiento con ayudas épticas.
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DISCUSION

Las distrofias maculares pueden ser dificiles de
abordar por diversos motivos. El diagndstico
diferencial a veces es dificil, y varias de las
enfermedades producen ceguera legal a una
edad relativamente joven.

El fundus flavimaculatus y la Enfermedad de
Stargardt
enfermedad heredadas de forma autosdmica

son variantes de una misma
recesiva, ocasionadas por una mutacién en un
mismo gen ABCA4,721011) responsable este del
correcto funcionamiento del mecanismo de
fototransduccion, asi como de la eliminacion de
los subproductos
metabolismo del ciclo de la visién, el mal

toxicos derivados del
funcionamiento de este gen conduce al depdsito
de lipofuscinay la atrofia del epitelio pigmentario
de la retina, seguido de la degeneracion de los
fotorreceptores sobre todo en la zona macular,
lo que provoca una pérdida de la visidn
central.(821213)

La edad de inicio y las caracteristicas clinicas
iniciales de la Enfermedad de Stargardt son
bastante variables; a veces, incluso, en personas
de la misma familia. Un paciente puede tener
pérdida de visidn y cualquier combinacién de la
triada clinica de atrofia macular, manchas vy
coroides oscura. Los signos que no estén
presentes en la consulta inicial pueden aparecer
posteriormente en la evoluciéon del trastorno.
Aunque en la mayoria de los pacientes el
trastorno es lentamente progresivo, la
expresividad puede variar desde una distrofia de
los conos-bastones leve a una distrofia progresiva
en la que hay un escotoma central creciente con

el paso del tiempo.
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Para establecer el diagndstico en este paciente de
Enfermedad de Stargardt con  fundus
flavimaculatus se tuvo en cuenta la edad de
presentacion de la enfermedad que fue alrededor
de los 16 afios de edad con afectacién de la visidon
central bilateral, asi como los hallazgos al

examen fisico (oftalmoscopia indirecta) se

encontraron lesiones retinianas

hiperpigmentadas ovaladas con aspecto
moteado, rodeada por una imagen blanquecina
con aspecto “en baba de caracol”; llama la
atencién la presencia por fuera de las arcadas
redondas, pequefias,

temporales, lesiones

puntiformes amarillentas, hipopigmentadas,
diseminadas por el polo posterior y coloracién
rojiza del fondo de ojo que nos hace pensar en un
fundus flavimaculatus; este ultimo se presenta
en la edad adulta, no siendo frecuente que se
encuentren estas caracteristicas en un mismo
paciente.(141>16)

Debemos resaltar la importancia de las pruebas
diagndsticas como la angiografia fluoresceinica
en la que se observd el silencio coroideo en las
primeras fases, asi como algunas lesiones
pisciformes hiperfluorescentes, el OCT vy el
electrorretinograma descritos ya anteriormente.
No se presentd ningun tipo de dificultad al
realizar las pruebas diagndsticas, pues constamos
con el equipamiento necesario en nuestro medio.
El diagndstico clinico de Enfermedad de Stargardt
se confirma por el hallazgo de una “coroides
oscura” en la angiografia con fluoresceina. Este
fendmeno, en el que la circulacién retiniana
resalta sobre una coroides hipofluorescente, estd

presente en, al menos, 80 % de los pacientes con
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el trastorno. Aunque la ausencia de este signo no
descarta la Enfermedad de Stargardt, su
presencia es bastante especifica de esta. Se cree
qgue el signo de la coroides oscura representa el
enmascaramiento de la fluorescencia coroidea
por una acumulacién de pigmento similar a
lipofuscina en todo el epitelio pigmentario de la
retina.(®1317.18) |35

hiperfluorescentes que se evidencia en la

numerosas  lesiones
angiografia en pacientes con manchas parecen
representar defectos de la transmisién alrededor
de las manchas.

El diagndstico diferencial de la Enfermedad de
Stargardt incluye las entidades que pueden
producir una maculopatia atrdfica, entre ellas la
Enfermedad de Best o distrofia viteliforme
macular de herencia autosémica dominante en la
que la agudeza visual puede permanecer
inalterada hasta fases muy avanzadas; se pueden
observar mediante la oftalmoscopia indirecta
lesiones subrretinianas en forma de yema de
huevo, seudohipopidon en caso de reabsorcién

parcial, neovascularizaciéon coroidea y
cicatrizacién disciforme con un
electroretinograma normal y un
electrooculograma alterado, fundus

albipuntactus, retinosis puntata albescens vy
drusen de la membrana de Bruch.(®7) Por otra
parte, tenemos la distrofia macular y la miopia
magna, esta de igual manera con un patrén de
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herencia autosémica dominante, en la que existe
miodesopsias y escotoma central, al examen
fundoscépico podemos encontrar grandes capas
de atrofia en el polo posterior, atrofia
circumpapilar, estafiloma posterior, manchas de
fuchs, ademds de estrias lacadas vy
neovascularizacién coroidea.(1>16:17.19)

En la actualidad, los procesos fisiopatolégicos que
producen pérdida visual en estas enfermedades
no pueden detenerse ni revertirse; sin embargo,
es posible asegurar a los pacientes que la
enfermedad progresa lentamente y que siempre
mantendran alguna visién util.171819) Aunque
hoy, no existe ningln tratamiento efectivo para
los pacientes con Enfermedad de Stargardt, se
puede decir que se estdn desarrollando
diferentes aproximaciones terapéuticas muchas
de ellas ya en proceso de ensayo clinico lo cual
nos situa mas cerca de encontrar un tratamiento
que sea efectivo y evite la pérdida de visién en los
centenares de nifios y joévenes que se
diagnostican cada afo con esta enfermedad.
Teniendo en cuenta que se trata de una forma
atipica de esta afeccion donde se presentaron las
dos variantes de una misma enfermedad, las
cuales son causa de disminuciéon de la visidn de
forma bilateral y de progresidon rapida, y después
de obtener los datos descritos en el examen fisico
ocular de la paciente se puede plantear que el

pronéstico visual del paciente es reservado.
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CONCLUSIONES
La mayoria de las distrofias retinianas tiene,
desde el punto de vista clinico, sus semejanzas,
en cambio su evolucién y prondstico pueden ser
diferentes. Por lo que es de gran importancia
clinicas,

conocer Sus caracteristicas
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