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INTRODUCCION

La atrofia girata es una distrofia coroidea poco
frecuente de herencia autosomica recesiva
(HAR) producida por mutaciones del gen de la
ornitina aminotransferasa(OAT).

Los pacientes afectados presentan inicialmente
nictalopia con peérdida progresiva del campo
visual (CV) durante la primera década de la vida
y disminucion de la agudeza visual (AV) en
fases posteriores de evolucion de la enfermedad

CASO CLINICO

Se describe el caso de un paciente varon de 46
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« En el examen biomicréscopico se observa
pseudofacodonesis en el OD y subluxacion de
lente intraocular en el ojo izquierdo.

« En el fondo de ojo se observan amplias

regiones confluentes de atrofia coriorretiniana con
bordes festoneados e  hiperpigmentacion que
respeta la region macular.
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 La OCT muestra
membrana epirretiniana
y edema macular

en ambos 0jos

 En la analitica se observa una concentracion de
ornitina plasmatica elevada ( 433 pumol/l)

) ora una dieta de 1500c, baja en
se pauta suplemento de vitamina Bg. A

sases de iniciar el tratamiento la
B on plasmatica de ornitina ya habia
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CONCLUSIONES

 El hallazgo  biomicroscopico de islotes de
atrofia coriorretiniana confluentes, con bordes
festoneados, en un paciente con nictalopia vy
péerdida visual progresiva es muy sugestivo de
atrofia girata. El diagnodstico clinico se puede
confirmar midiendo la concentracion plasmatica
de ornitina y/o mediante el analisis molecular del
gen OAT (1)

« La region macular esta respetada hasta fases
tardias, conservandose la vision central, pero hay
casos descritos de afectacion macular
concomitante con membrana epirretiniana y
edema cistoide(?3) como en nuestro caso

« La opcion terapeutica mas utilizada en la
actualidad es la dieta pobre en proteinas,
asociada o no a suplemento de vitamina Bg, que
se ha visto que es capaz de reducir los niveles
plasmaticos de ornitina, pero su eficacia es
controvertida (1:4)
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