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Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 32 afios de edad, sin antecedentes de interés, acude a su MAP refiriendo
gue no puede leer y que presenta vision borrosa bilateral progresiva de cuatro afios de evolucion, sin otros
sintomas en la anamnesis por aparatos. Derivada al servicio de oftalmologia para val oracion.

Exploracion y pruebas complementarias: A laexploracion presenta una agudeza visua (AV) en cuentade
dedos. Resto de laexploracion fisicaanodina. AV de lgjos (AVL): 0,05 en ambos 0jos (AO). Presion
intraocular (PIO): 12 en AO. Biomicroscopia (BMC): segmento anterior normal, no Tyndall. Fondo de ojo
(FO): coroiditis multifocal AO con importantes secuelas a nivel del epitelio pigmentario retinal (EPR).
Angiografia fluoresceinica (AGF): hiperfluorescencia desde tiempos precoces. Tomografia de coherencia
Optica (OCT): macula sin edema. Autofluorescencia: amplias zonas de hipoautofluorescenciareflejo de las
importantes alteraciones EPR. Potencial es evocados visuales (PEV): afectacion de larespuesta del origen
macular a estimular ambas vias Opticas, de intensidad |eve-moderada. Electrorretinografia (ERG): afectacion
del componente fotopico (conos), a estimular ambas vias Opticas, de grado moderado. Estudio genético:
heterocigosis en gen CERKL en axén 7, esta variante se informa como de significado incierto y no ha
identificado segundo alelo mutante. Analitica: VSG 14, PCR 0,1, resto bioquimicay hemograma normal.
Hospitalizada para tratamiento inmunosupresor con el objetivo de mejorar AV: ciclosporinay prednisonasin
ninguna mejoria subjetiva. Posteriormente cambian a Imurel.

Juicio clinico: Enfermedad de Stargardt.

Diagnostico diferencial: Epiteliopatia pigmentaria placoide multifocal posterior agudo en fase de secuela
(EPPMPA) vsvasculitis.

Comentario final: Laenfermedad de Stargardt, también conocida como distrofia macular juvenil, es una
enfermedad ocular hereditaria que se caracteriza por una degeneracion macular. Una enfermedad genética
gue se desarrolla cuando ambos progenitores son portadores del gen afectado. Laincidencia de la enfermedad
de Stargardt se sittia alrededor de una persona af ectada entre 10.000 personas y suele afectar a adolescentesy
adultos jévenes menores de 20 afios.
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