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DISTROFIA MACULAR DE INICIO TARDIO
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JUSTIFICACION Y OBJETIVOS:

La distrofia macular de inicio tardio es una enfermedad hereditaria de herencia autosdmica recesiva ligada al gen CDHRI1
que afecta el epitelio pigmentario de la retina generando areas de atrofia en la zona macular, dando pie a confusion con
otras enfermedades con atrofia como puede ser la degeneracion macular asociada a la edad (DMAE) o la enfermedad
de Stargardt.

MATERIAL Y METODOS:

Vardn de 64 anos diagnosticado de DMAE en su forma atroéfica desde 2017 y con inicio de catarata en ambos ojos. Re-
feria antecedentes familiares con DMAE atrdfica. El resto de anamnesis sin relevancia relacionada con el caso clinico.
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Se le realizd examen optomeétrico donde se obtuvo astigmatismo midpico compuesto en Ol, miopia en OD vy presbicia
en AO, alcanzando una AV en AO de 20/33. Tanto el examen binocular como la biomicroscopia del segmento anterior
se encontraban dentro de la normalidad, presiones intraoculares de 19 y 18 mmHg en OD vy Ol respectivamente.

Las imagenes multimodales que se realizaron fueron SD-OCT macular, imagen de autoflorescencia y retinografias AO
bajo midriasis farmacoldgica. En ellas se pudo observar extensa atrofia subfoveal bilateral.

RESULTADOS:

Tras la discusion de los hallazgos clinicos, se descarto el diagndstico inicial de DMAE atrdéfica por ausencia de drusas.
De la misma forma, se descarto la enfermedad de Stargardt que cursa también con atrofia por la ausencia de flecks. La
atrofia podia ser caracteristica de la enfermedad de Stargardt, pero fue descartado el diagndstico por no tener presencia
de “flecks”.

Se procedid a realizar examen genético con el resultado de dos mutaciones en el gen CDHR1 ¢c.1554-2A>Cy ¢.783G>A
(p.Pro261=) compatibles con el diagndstico clinico de distrofia hereditaria de la retina, esta ultima reportada anterior-
mente para distrofia macular de inicio tardio.

CONCLUSIONES:

Con la visualizacion del caso conseguimos dar importancia al diagnostico diferencial de la DMAE atrofica. Existen
multiples enfermedades que pueden presentar atrofia en el epitelio pigmentario de la retina, pero con la ayuda de una
anamnesis adecuada, las imagenes multimodales, los hallazgos clinicos vy la indicacion adecuada de un analisis genético,
facilitaran el diagndstico de la patologia.

La llegada inminente de nuevos farmacos en fase de aprobacién para el tratamiento de la DMAE atroéfica nos exigen ser
cuidadosos en la interpretacion de las pruebas para un correcto diagnostico.
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