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Enfermedad de Stargardt con fondo flavimaculatus. Presentacion de un caso
Stargardt’s disease and fundus flavimaculatus. A case report

Carlos Alberto Pérez Padillat, Yamilet Leiva Gonzéalez?, Zaihrys del Carmen Herrera Lazo®.

RESUMEN

Se presenta el caso de un paciente de 10 afios de edad, de raza blanca, masculino, con el diagndstico
de enfermedad de Stargardt con fondo flavimaculatus. El diagndstico se realiz6é por los antecedentes
patolégicos personales y el examen fisico mediante la oftalmoscopia directa e indirecta, la agudeza
visual sin y con correccion, test de sensibilidad al contraste, test de vision al color y retinografia. Se
realiz6 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.

Palabras clave: DEGENERACION MACULAR, ENFERMEDAD DE STARGARDT, FUNDUS
FLAVIMACULATUS.

ABSTRACT

the case of a 10-year-old white male patient with a diagnosis of Stargardt disease with flavimaculatus
fundus is presented. The diagnosis was made by personal pathological antecedents and physical
examination through direct and indirect ophthalmoscopy, visual acuity without and with correction,
contrast sensitivity test, color vision test and retinography. An investigation of this topic was carried out
because of the infrequency of these two variants of the same disease in the first decade of life.
Keywords: MACULAR DEGENERATION, STARGARDT’S DISEASE, FUNDUS FLAVIMACULATUS.
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INTRODUCCION

Las distrofias maculares se definen como un proceso de envejecimiento y muerte prematura de las
células de la retina, generalmente confinado a la macula, en la cual hay un defecto enzimética
genéticamente determinado heredable y no existe evidencia de un factor etiolégico extrinseco
demostrable.®

En 1909 Stargardt describié una enfermedad familiar que presentaba atrofia macular con manchas
pequefias amarillentas profundas de curso progresivo, en 1963 Franceschetti describié una entidad la
gue llamo dos afios después fundus flavimaculatus (FF), caracterizada también por la presencia de
puntos amarillentos o motas (flecks), en la retina periférica con o sin afeccion de la macula, la cual
aparece sobre todo en el adulto joven.?"

En la actualidad se considera la enfermedad de Stargardt y el fondo flavimaculatus variantes de una
misma entidad nosoldgica, algunos autores utilizan estos términos unidos (Stargardt- FF). Hasta el 2%



de la poblacion tiene mutaciones en el gen que la produce lo que hace que sea la segunda distrofia
macular juvenil hereditaria mas frecuente tras la retinitis pigmentosa y una causa comun de pérdida de
vision central en adultos menores de 50 afios.®* 9

Se inicia en la primera o segunda décadas de la vida, su progresion es rapida y el prondstico visual es
malo, se presenta en uno de cada 20,000 nifios después de la edad de 6 afios y generalmente se
realiza el diagndstico antes de los 20 afios de edad, en la actualidad mas de 25,000 nifios en América
padecen la enfermedad.25" Desde el punto de vista clinico los pacientes con la enfermedad
presentan pérdida visual en las dos primeras décadas de la vida, éste es un grupo heterogéneo de
enfermedades, y en algunos pacientes la enfermedad se hace sintomatica en periodos medios de la
vida o incluso mas tarde. La pérdida de la vision central puede estar acompafada de sintomas, asi
como de evidencias electrofisioldgicas de una disfuncién de conos incluso de conos y bastones si los
flecos se extienden en la periferia.

En el examen del fondo de ojo tipicamente los pacientes desarrollan cambios atroficos y unas
peculiares manchas amarillentas (flecks). El test de visibn de colores normalmente muestra una
discromatopsia rojo-verde leve. La angiografia fluoresceinica es importante a la hora de hacer el
diagndstico de algunos signos como el silencio coroideo frecuente en la mayoria de los pacientes y
ademas unido a la apariencia del fondo nos ayuda a subdividir la enfermedad en sus cuatro grupos.®
3.57) Este trabajo tiene como objetivo describir un paciente portador de la enfermedad de Stargardt con
un debut temprano de fondo flavimaculatus forma de comienzo atipico de la enfermedad evento poco
frecuente que resultan estas dos variantes de una misma enfermedad en la primera década de vida

PRESENTACION DEL CASO

En la consulta de oftalmologia pediatrica del hospital provincial general de Ciego de Avila se diagnosticd

un paciente de 10 afios de edad el cual es portador de una enfermedad de Stargardt con fondo

flavimaculatus. El diagnéstico se realizé teniendo en cuenta los antecedentes patoldgicos personales,

sus sintomas y el examen fisico basado en la oftalmoscopia directa e indirecta, la agudeza visual sin y

con correccion, test de sensibilidad al contraste, test de vision al color y una retinografia.

Motivo de consulta:

Paciente masculino de 10 afios de edad, de raza blanca, con antecedentes de salud, que acudio a la

consulta traido por sus padres que refieren disminucién de la vision de ambos ojos del nifio desde hace

algun tiempo, por ejemplo, que no ve la pelota cuando juega al béisbol, situacién que no se presentaba
antes.

Examen fisico ocular: Ambos ojos:

m Anexos: Sin alteraciones.

m Segmento anterior: Sin alteraciones.

m Medios: Transparentes.

m Fondo de ojo: (Oftalmoscopia directa e indirecta): Zona de atrofia macular rodeada de lesiones en
forma de puntos o motas blanco-amarillentos (flecks), que se extienden hasta la retina periférica y
van mas alla de las arcadas.

Agudeza visual sin correccion:

OD: 0.05 Ol:

0.1

Agudeza visual con correccion (VAP):

OD: -1.00 esf - 0.50 x 45° AV:0.15

Ol:  -1.00 esf - 0.50 x 45° AV: 0.15 Test de

vision al color (Ishihara): Patolégico.

OD: 1/21

Ol: 4/21

Test de sensibilidad al contraste (Test Pelli-Robson): Patologico
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OD: 0.000.300I: 0.15

1.05

Valor normal de 1.65 a 1.89 log.

Retinografia: Ambos ojos: (Figuras No. 1y No. 2).

Zona de atrofia macular rodeada de abundantes flecks que se extienden hasta la retina periférica y van
mas alla de las arcadas.

El diagnéstico lo realizamos por los antecedentes del paciente, sus sintomas; asi como los signos
obtenidos mediante el examen fisico ocular basado en la oftalmoscopia directa e indirecta, la toma de
la agudeza visual sin y con correccion, test de sensibilidad al contraste, test de vision al color y una
retinografia.

Se determiné que el paciente presentaba una enfermedad de Stargardt con fondo flavimaculatus, cuya
forma de presentacién mas comun es la pérdida de la vision central y cualquier combinacién de la triada
clinica de atrofia macular, lesiones blanco-amarillentas en polo posterior y retina periférica de aspecto
pisciformes o motas (flecks) y “silencio coroideo”. 4257

Los hallazgos fondoscépicos y la pérdida agudeza visual generalmente son simétricos en ambos ojos,
la edad de comienzo y la gravedad de la pérdida visual son generalmente mayores en pacientes con
flecks extendidas en la retina periférica media o mas alla. La agudeza visual varia de 20/40 a 20/200,
pero en los casos de larga evoluciéon puede llegar hasta cuenta dedos,® 579

La misma es una enfermedad familiar que se trasmita con caracter autosémicos recesiva, en 1997 se
identificé por primera por primera vez el gen responsable de la enfermedad (ABCA4).G57.10

El diagndstico diferencial de debe establecer en el momento de la evolucién de la enfermedad. Si los
cambios son en macula se debe diferenciar de la distrofia progresiva de conos, la distrofia macular
viteliforme, la distrofia coroidea areolar central, si en los cuales existe FF se debe diferenciar del
funduns albipuntactus, retinosis puntata albescens, drusen de la membrana de

Bruch y quistes viteliformes multiples.?¢")

Teniendo en cuenta que se trata de una forma atipica de esta afeccién donde se presentaron las dos
variantes de una misma enfermedad en la primera década de la vida las cuales son causa de
disminucion de la visiébn de forma bilateral y de progresion rapida y después de obtener los datos
descritos en el examen fisico ocular del nifio se puede plantear que el prondstico visual del paciente
es reservado.

La conducta seguida con el paciente fue:

> Remision al Instituto Oftalmologico Cubano “Ramén Pando Ferrer” donde fue valorado en las
consultas de retina y neuroftalmologia para confirmacion diagnostica y seguimiento.

> Seguimiento por las consultas de oftalmologia pediatrica y baja vision del hospital de Ciego de Avila
para rehabilitacién visual.

CONCLUSIONES

La identificacion precisa de esta forma atipica de la enfermedad en la primera década de la vida y su
diagnostico diferencial son aspectos importantes para predecir el pronéstico visual del paciente. Los
avances obtenidos en la especialidad de oftalmologia en Cuba actualmente son muy favorables en el
estudio y diagndstico de estos tipos de distrofias retinianas. Con la aparicion de la subespecialidad de
baja vision este tipo de paciente puede ser rehabilitado desde el punto de vista visual.
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ANEXOS

Figura No. 1.
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