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Discusion: Para el diagndstico se consideraron los
antecedentes de los pacientes (hermanos), asi como
los signos y sintomas obtenidos mediante el examen
fisico, basado en la toma de la agudeza visual con co-
rreccion, biomicroscopia, fondo de ojo, AGF y OCT
macular.

Conclusion: El diagndstico clinico y las diferentes
pruebas diagnosticas ayudan a confirmar la enfer-
medad y poder dar al paciente un adecuado pronos-
tico de su condicion.

Palabras clave: enfermedad de Stargardt, distrofia
macular, fondo flavimaculatus, angiografia fluores-
ceinica, tomografia de coherencia dptica.

Stargardt disease: a clinical report on
four family cases

Objective: To report on four cases of a family with
Stargardt disease and to describe its clinical mani-
festations and supporting imaging tests.
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Material and methods: Optical coherence tomog-
raphy evidences extension of the outer retinal layer
loss and retinal pigment epithelium atrophy at the
macular level. Moreover, fluorescein angiography
revealed “choroidal silence” originated by blockade
of normal choroidal fluorescence.

Discussion: Diagnosis was performed based on
the patients’ history (siblings), as well as on signs
and symptoms observed upon physical exam-
ination involving best spectacle-corrected visual
acuity, biomicroscopy, funduscopy, FA and mac-
ular OCT.

Conclusion: Clinical diagnosis and different diag-
nostic tests help to confirm the disease in order to
provide patients with adequate prognosis for their
condition.

Keywords: Stargardt disease, macular dystrophy,
fundus flavimaculatus, fluorescein angiography,
Optical coherence tomography.

Doenca de Stargardt: apresentacao
clinica de quatro casos familiares

Objetivo: Apresentar quatro casos de uma familia
com doenga de Stargardt, suas manifestagdes clini-
cas e provas de imagens complementarias.
Material e métodos: A tomografia de coeréncia
Optica evidencia ao nivel macular uma extensdo na
perda da camada externa da retina e atrofia do epi-
télio pigmentdrio retinal. Além disso, na angiogra-
fia fluoresceinica foi achado o “siléncio coroideo”
originado pelo bloqueio da fluorescéncia normal
da coroide.

Discussao: Para o diagnostico foram considerados
os antecedentes dos pacientes (irmaos), e os signos
e sintomas obtidos mediante o exame fisico, base-
ado na tomada da acuidade visual com corre¢ao,
biomicroscopia, fundo de olho, AGF e OCT macu-
lar.

Conclusao: O diagndstico clinico e as diferentes
provas diagnosticas ajudam a confirmar a doenga
e poder dar ao paciente um adequado progndstico
de sua condicdo.

Palavras chave: doenca de Stargardt, distrofia ma-
cular, fundus flavimaculatus, angiografia fluores-
ceinica, tomografia de coeréncia optica.
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Introduccion

La enfermedad de Stargardt, conocida como
distrofia macular juvenil, se define como una
distrofia macular atréfica con manchas (amari-
llentas mal definidas y/o fondo flavimaculatus)
cuya prevalencia es de 1 en 10.000 personas’. Se
caracteriza por una pérdida progresiva de la agu-
deza visual bilateral en las primeras décadas de
la vida (hasta 20/200), aunque la disminucion de
la visién dependera de la edad de presentacion®
Uno de los genes afectados es el transportador del
ATP (gen ABCAA4) localizado en el brazo corto
del cromosoma 1°7; sin embargo, existen otros
genes asociados como lo son: ABCR, ARMD2,
CORD3,RP19,STGD1,localizados en el cromo-
soma 1p22.1°%. En el fondo de ojo se encontrara
como primer signo una disminucion del reflejo
foveolar, también denominado févea en “baba de
caracol”. Al avanzar la enfermedad se desarro-
lla una atrofia geogréfica (ojo de buey) que se
ha descrito en varios trabajos como aspecto de
“bronce brunido’, para asi llegar a los estadios
finales en donde se presenta una periferia media
con apariencia en “sal y pimienta”. En la angio-
grafia fluoresceinica (AGF), la caracteristica es el
“silencio coroideo’, originado por bloqueo de la
fluorescencia normal de la coroides por acumu-
laciéon de lipofuscina en el epitelio pigmentario
dela retina (EPR)". Ademas, pueden encontrarse
lesiones hiperfluorescentes en la zona de atrofia
e hipofluorescentes en dreas que presenten man-
chas'''%. En la tomogratia de coherencia dptica
(OCT) macular se visualizard una extension en
la pérdida de la capa externa de la retina y atrofia
del EPR'S,

Se presentan 4 casos de una familia de 10 hijos
con enfermedad de Stargardt, sus manifestaciones
clinicas y pruebas de imagenes complementarias,
exponiendo asi la importancia de su diagnostico.

Caso1

Paciente femenina de 27 afios, que entre sus
antecedentes tiene dos hermanos diagnosticados
con toxoplasmosis ocular, acude por presentar
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Figura 1. Fundoscopia. A. Fotografia color donde se aprecia a nivel macular atrofia retinocoroidea con manchas amarillas en ambos ojos. B. Angiografia
fluoresceinica, se observa hiperfluorescencia por atrofia macular e hipofluorescencia por bloqueo en ambos ojos.

disminucién de agudeza visual (AV) en forma
progresiva. La mejor AV corregida en ambos ojos
(AO) era de 20/100. La biomicroscopia del seg-
mento anterior estaba dentro de limites normales.
La presion intraocular (PIO) era de 13 mmHg en
AO. En la fundoscopia (fig. 1) se observa atrofia
peripapilar, macula con pérdida de brillo foveolar
y atrofia retinocoroidea con manchas amarillas
(flecks) (fig. 1A). En la AGF en fase arteriovenosa
media (fig. 1B) se aprecia silencio coroideo con
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hiperfluorescencia por atrofia macular e hipo-
fluorescencia por bloqueo en zonas correspon-
dientes a mancha. En la OCT macular (fig. 2) se
observa atrofia en zona central y drusas en EPR
en ambos 0jos. El ojo derecho muestra un espesor
foveal central de 198 um (fig. 2A) y el izquierdo,
un espesor foveal central de 191 pum (fig. 2B). Se ve
la correlacion entre los flecks de la AGF yla OCT,
como un acimulo de material hiperreflectivo a
nivel del EPR y fotorreceptores.
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ILM-RPE Thickness (um)

Fovea: 256, 64

ILM-RPE Thickness (um) Fovea: 256, 64

Figura 2. 0CT macular. A. Ojo derecho muestra espesor foveal central de 198 pm. B. Ojo izquierdo con espesor foveal central de 191 pm.

Caso2

Paciente femenino de 42 afos de edad acude
al servicio por la hermana en estudio. Refiere
que no puede leer y presenta visién borrosa
progresiva de mds de 15 afios de evolucién. Su
AV con la mejor correccién en AO de 20/200.
Biomicroscopia del segmento anterior: sin alte-
raciones. PIO de 15 mmHg AO. En el examen
de fondo de ojo (fig. 3) se encuentra una atrofia
anular del epitelio pigmentario retinal a nivel
macular con apariencia de “bonce brunido” (fig.
3A).Enla AGF (fig. 3B) se aprecia hiperfluores-
cencia con patron en “ojo de buey” asociada al
“silencio coroideo” La OCT macular de ambos
0jos, con presencia de atrofia, abundantes drusas
y pigmento a nivel del EPR. Se realizan exdmenes
de laboratorio donde se detectan titulos positi-
vos de IgG para citomegalovirus, toxoplasmosis
y rubéola.

Caso 3

Femenina de 34 afios sin antecedentes con-
tributarios. La AV sin correccién en AO es de
20/20. Biomicroscopia del segmento anterior de
AO: normal. Fondo de ojo en AO. Se aprecia dis-
minucion del brillo foveolar normal, resto dentro
de limites normales. El OCT macular de AO tiene
presencia de atrofia macular y acimulos hiperre-
flectivos a nivel del EPR.

Caso4

Femenina de 46 afos sin antecedentes acude
al servicio referida por sus hermanas para estu-
diar maculopatia familiar. La AV con la mejor
correccion en AO es de 20/20. Biomicroscopia del
segmento anterior en AO estd dentro de limites
normales. Fondo de ojo en AO: defecto epitelial
pigmentado central, rodeado de una zona ovoide
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Figura 3. Fondo de ojo. A. Fotografia color con atrofia anular del epitelio pigmentario retinal a nivel macular, con apariencia de “bonce brufiido”.
B. Angiografia fluoresceinica: se observa hiperfluorescencia por atrofia macular e hipofluorescencia por bloqueo en ambos ojos.

horizontal. En el OCT se aprecia atrofia macular
en ambos ojos.

Se debe notar que en el mapa familiar (fig. 4)
se evaluaron a 8 hermanos de una familia de 10.
Solamente 4 de ellos presentaron caracteristicas
dela enfermedad de Stargartd, otros 4 se encuen-
tran asintomaticos y 2 no pudieron asistir a la
evaluacion.
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Discusion

El diagnostico se realizé por los antecedentes
de los pacientes (hermanos), asi como los sig-
nos y sintomas obtenidos mediante el examen
tisico, basado en la toma de la agudeza visual
con correccién, biomicroscopia, fondo de ojo,
AGF y OCT macular.
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Figura 4. Mapa familiar donde se ven los 4 hermanos con enfermedad de Stargardt, otros 4 que estdn asintométicos y 2 que no asistieron a evaluacién.

Durante la exploracién de ambos padres no
se encontraron datos sugestivos de la enferme-
dad; ala vez negaron consanguinidad, por lo que
sugiere un patrén autosdémico recesivo en el cual
solo tenemos 4 de 10 hijos que al momento han
desarrollado la patologia. El resto de los hermanos
presentaron agudeza visual corregida de 20/20 sin
presentar alteraciones en la angiografia fluores-
ceinica y el OCT macular. Es de aclarar que todos
los pacientes eran de raza mestiza y de grupo
étnico huasteco.

Por otra parte, aunque la enfermedad no pro-
voca una ceguera absoluta, estos pacientes pueden
llegar a perder la agudeza visual hasta alcanzar
la ceguera legal''.

Dentro de los diagndsticos diferenciales se pue-
den mencionar a la retinitis pigmentaria, como un
grupo de distrofias retinales difusas que afectan
alos bastones, con degeneracion posterior de los
conos (distrofia de bastones-conos); la nictalopia
y suedad de inicio es muy similar a el Stargardt, sin
embargo se diferencia porque presenta un aspecto
teselado del fondo de ojo debido a la atrofia del
EPRy alos cambios pigmentarios perivasculares
en forma de espicula 6sea'. La distrofia macular
anular concéntrica benigna es otro diagndstico
diferencial que muestra una maculopatia en ojo
de buey con ligera atenuacién vascular. La AGF
presenta un defecto en ventana anular del EPR.
El prondstico es bueno en la mayoria de los casos,
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aunque un pequeno grupo desarrollara pérdida
progresiva de la agudeza visual y nictalopia. Su
diferencia con la enfermedad de Stargardt radica
en que es autosdmica dominante y presenta una
importante variabilidad en su expresion clinica'.

La distrofia macular viteliforme de comienzo
en el adulto se presenta entre la cuarta y sexta
década dela vida, con disminucién moderada de
la agudeza visual y en ocasiones metamorfopsia.
Dentro los hallazgos se pueden observar dep6si-
tos subfoveales bilaterales, simétricos, redondos,
ligeramente elevados y de color amarillento, con
frecuencia centrados por una mancha pigmen-
tada. Su diferencia con la enfermedad de Stargardt
consiste en que la AGF muestra hipofluorescencia
central rodeada por un anillo hiperfluorescente
pequeno e irregular y no la presencia del “silencio
coroideo™"’.

En los paises en vias de desarrollo es comtn
encontrar la toxicidad por cloroquina, que es otro
de los diagndsticos diferenciales con imagen en
ojo de buey. Esta se presenta con el antecedente de
la ingesta del firmaco, dando como caracteristica
en el fondo de ojo la palidez papilar y atenuacion
arteriolar con pigmento periférico'®.

La mayoria de estas distrofias maculares pre-
sentan una sintomatologia muy semejante; sin
embargo, su curso y prondstico pueden ser muy
diferentes. Razén por la cual es importante cono-
cer las caracteristicas clinicas y epidemioldgicas
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que daran las pautas fundamentales para confir-
mar el diagnostico clinico y asi dar al paciente un
prondstico adecuado de su condicion.

Entre las limitaciones no se cont6 con autofluo-
rescencia, electrorretinograma (ERG), electroo-
culograma (EOC) y mapeo genético. No obstante,
la historia clinica y familiar es muy caracteristica
en todos los casos. En cuanto al tratamiento, en
la actualidad no existe ninguna alternativa tera-
péutica para estos pacientes'’ .

Conclusiones

La enfermedad de Stargardt es una macu-
lopatia hereditaria frecuente donde juega un
papel muy importante la consanguinidad, al ser
caracteristico un patrén autosémico recesivo.
Dependiendo del estadio en que se encuentre,
repercutird exclusivamente en la agudeza visual
del paciente. Clinicamente, el fondo color bronce
y el silencio coroideo pueden no ser evidentes en
la primera década de la vida. Sin embargo, mas
tarde aparecen los flecks y el almacenamiento
de lipofuscina se hace evidente. La OCT y AGF
juegan un rol determinante que correlaciona la
clinica con la evolucién de la patologia. El diag-
ndstico clinico junto a las diferentes pruebas
diagnosticas ayudan a confirmar la enfermedad
y poder dar al paciente un adecuado prondstico
de su condicién.
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