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Distrofia macular viteliforme de Best asociada
a neovascularizacion coroidea
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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN

Historia del articulo: Caso clinico: Se presenta el caso de un nino con pérdida siibita de visién en ojo izquierdo.
Recibido el 1 de septiembre de 2011 El examen funduscépico revela una lesién foveal viteliforme bilateral, y una hemorragia
Aceptado el 27 de noviembre de adyacente en ojo izquierdo. La angiografia con fluoresceina confirma la presencia de una
2011 membrana neovascular en ojo izquierdo. El electrooculograma resulta patolégico. Tras com-
On-line el 14 de marzo de 2012 pletar el estudio, es diagnosticado de enfermedad de Best asociada a neovascularizacién

coroidea.

Palabras clave: Discusion: El diagnéstico de enfermedad de Best puede ser casual dado que la agudeza visual
Distrofia macular viteliforme suele permanecer estable. Una pérdida subita de visién ha de sugerirnos la aparicién de
de Best complicaciones tales como neovascularizacién coroidea.

Neovascularizacién coroidea © 2011 Sociedad Espaiiola de Oftalmologia. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L. Todos los
Electrooculograma derechos reservados.

Best’s vitelliform macular dystrophy associated with choroidal
neovascularization

ABSTRACT

Keywords: Case report: We report the case of a child with a sudden loss of vision of the left eye. Opht-
Best’s vitelliform macular dystrophy halmoscopic examination revealed vitelliform lesions in both foveal centers, as well as an
Choroidal neovascularization adjacent hemorrhage in his left eye. Fluorescein angiography confirmed the presence of
Electrooculogram a neovascular membrane in his left eye. The electrooculogram showed disease. According

to complementary studies the patient was diagnosed with Best’s disease associated with
choroidal neovascularization.
Discussion: The diagnosis of Best’s vitelliform macular dystrophy is often a casual finding
as visual acuity tends to remain stable for long periods of time. A sudden deterioration in
vision may suggest complications, such as choroidal neovascularization.
© 2011 Sociedad Espafiola de Oftalmologia. Published by Elsevier Espaiia, S.L. All rights
reserved.
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Introduccién Caso clinico

La enfermedad de Best o distrofia viteliforme de Best (DMVB) Se expone el caso de un varén de 9 anios de raza caucasica que

constituye una de las distrofias maculares mas frecuentes. acude a consulta refiriendo disminucién brusca de la agudeza
Supone generalmente un hallazgo casual puesto que la visién visual (AV) en el ojo izquierdo (OI). Los padres son adoptivos y
suele conservarse durante anos. Se presenta un caso atipico de desconocen antecedentes de interés. La AV corregida es de 0,7

DMVB asociada a membrana neovascular (MNV), con pérdida
subita de visién.

Figura 3 - AFG OI: membrana neovascular en OI.

Figura 1 - Retinografia OD: lesion viteliforme en polo
posterior.

Figura 4 - Autofluorescencia OD: hiperautofluorescencia de
la lesién.

Figura 2 - Retinografia OI: lesién viteliforme en polo
posterior con hemorragia adyacente. Figura 5 - Autofluorescencia OI
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Figura 6 - OCT de ambos ojos: lesioén hiperreflectiva con acimulo de liquido subretiniano adyacente.

en ojo derechoy 0,4 en Ol La biomicroscopia, presién intraocu-
lar, y reflejos pupilares se encuentran dentro de la normalidad.
El examen funduscépico revela una lesién macular subreti-
niana amarillenta de aspecto viteliforme en ambos ojos. En el
OI se aprecia ademas una hemorragia adyacente (figs. 1y 2).
Dada la sospecha de una MNV en dicho ojo se realiza una
angiografia con fluoresceina (AGF) que confirma su existencia
(fig. 3). Conjuntamente se estudia la autofluorescencia obser-
vando imagenes hiperautofluorescentes coincidiendo con los
depésitos de lipofuscina (figs. 4 y 5). La tomografia de cohe-
rencia éptica (OCT), de dominio espectral, muestra una lesién
hiperreflectiva debido al material subretiniano, y fluido adya-
cente (fig. 6).

Se completa el estudio con pruebas electrofisiolégicas,
confirmandose el diagnéstico de sospecha ante el resultado
patoldgico del electrooculograma (EOG), estandar, siendo el
coeficiente de Arden de 1,34 en ojo derecho y 1,49 en OI. Sibien
no es lo habitual, el electrorretinograma (ERG) con estimulo
patrén EI, resulta también alterado, probablemente, debido a
la presencia de MNV.

Se decide control observacional, manteniéndose la AV esta-
ble al cabo de un mes. La tendencia a la autolimitacién de
la MNV coroidea en pacientes jévenes ya fue descrita por Ho
y Glaser, probablemente debida a la hiperfuncién del epitelio
pigmentario de laretina (EPR) en la zona circunscrita a la lesiéon
y a la produccién de inhibidores de la neovascularizacién!?2.
Por otro lado, ain no se han realizado estudios prospectivos
con resultados definitivos acerca de los posibles efectos adver-
sos de inyeccién de antiangiogénicos en pacientes menores.

Discusion

La DMVB es una maculopatia de herencia autosémica
dominante, con una expresividad y penetrancia variables,
relacionada con mutaciones del gen bestrophin localizado
en el cromosoma 11 (11q131). El producto de dicho gen es
la bestrofina-1, una proteina transmembrana cuya expre-
sién se asocia a canales de cloro de las células del EPR3. La
alteracién del flujo idnico justificaria tanto los hallazgos elec-
trofisiolégicos como el acimulo de lipofuscina. Asi, es tipica
la disminucién del pico luminoso del EOG. Parece que este
pico refleja la despolarizacién de la ldmina basal del EPR
debido a un incremento en la conductancia del cloro3, de
manera que un mal funcionamiento de estos canales provo-
caria un cociente de Arden inferior a 1,5. E1 EOG puede ser
util para detectar a aquellos pacientes que presentan la muta-
cién sin afectacién funduscédpica. La deteccién de portadores

es importante puesto que pueden transmitir la enfermedad a

las siguientes generaciones.

La DMVB es tipicamente bilateral y de aparicién en la
infancia. Los pacientes muestran con frecuencia una lesién
amarillenta por acimulo de lipofuscina, que se depositaria en
exceso debido a la incapacidad del EPR para llevar a cabo la
digestion de los segmentos externos de los fotorreceptores en
el contexto de un desequilibrio i6nico.

Clasicamente se ha clasificado en 6 estadios fenotipicos*:
1. Etapa previteliforme: se puede detectar un EOG alterado, si

bien el aspecto funduscépico es normal.

2. Etapa viteliforme: se aprecia una lesién amarillenta subre-
tiniana similar a una yema de huevo.

3. Seudohipopion: el material se deposita formando un nivel
respecto al LSR situado en la zona superior.

4. Etapa vitelirruptiva: la lesién se hace mas irregular y la
alteracién del EPR se hace mds evidente.

5. Atrofia: el pigmento desaparece dejando una zona central
de atrofia del EPR, con la consiguiente pérdida visual.

6. Neovascularizacién subretiniana: en ocasiones puede de-
sarrollarse una MNV, provocando una disminucién subita
de AV. Dicha complicacién es infrecuente y suele aparecer
en etapas tardias a diferencia del caso que se presenta.

En lo referente a pruebas complementarias, es carac-
teristica una marcada hiperautofluorescencia del material
viteliforme, aunque en fases avanzadas predomina la hipoau-
tofluorescencia debido a la atrofia del EPR. La OCT permite
observar la localizacién del depésito y la existencia de fluido
subretiniano o atrofia del EPR. La AGF no se realiza rutinaria-
mente excepto si se sospecha MNV.

A pesar de las clasicas y llamativas alteraciones maculares
de pacientes afectos de DMVB, su diagndstico suele ser casual,
puesto que conservan una buena visién®. Por esta razén, una
disminucién de AV ha de sugerirnos la aparicién de complica-
ciones tales como MNV, fibrosis o atrofia macular. No obstante,
como se ha expuesto previamente, dichas lesiones suelen apa-
recer en estadios tardios, siendo atipica su presentacién al
inicio.
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