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* Introducción:

El síndrome de Stargardt se debe a una mutación en el gen ABCA4, herencia autosómico recesivo. Afecta a menores de 20 años aunque puede no manifestarse 

hasta la tercera década como una pérdida progresiva de la parte central del campo visual por afectación macular con visión lateral intacta.

* Descripción sucinta del caso:

Mujer de 38 años, con antecedentes de artritis reumatoide seronegativa, ileitis idiopática y litiasis renal. Acude a consulta por visión borrosa bilateral, más acusada 

en el ojo izquierdo de una semana de evolución. A la exploración: Tensión arterial 139/74,frecuencia cardiaca 92 latidos/ minuto,temperatura de 36,3. Pupilas 

isocóricas y normo-reactivas, no soplos carotídeos, auscultación cardiopulmonar y neurológico básico son normales. La agudeza visual es 1 en ambos ojos.Se

deriva a Oftalmología, donde objetivan presión intraocular normal y en el fondo de ojo aparecen drusas blandas en ambos ojos orientando a una degeneración 

macular. La analítica incluyendo hormonas tiroideas, ácido fólico ,vitamina B12 ,estudio de trombofilia resulta normal. Se realiza estudio genético apareciendo la 

mutación en el gen

ABCA4 localizado en el cromosoma 1,confirmando el diagnóstico .

* Estrategia práctica de actuación:

Cuando acude a la consulta de Atención Primaria un paciente con visión borrosa bilateral, con deterioro progresivo de la visión central del campo visual, haciéndole 

difícil distinguir rostros o poder leer tanto de lejos como de cerca, y con una disminución de la capacidad de percibir colores, tenemos que sospechar de esta 

enfermedad. Y a pesar de que no tiene cura, es importante su diagnóstico porque hay factores, como la exposición solar o la toma de Vitamina A, que pueden 

provocar su progresión, por lo que es muy importante concienciar al paciente para que se aplique crema solar con protección total durante todo el año, así como 

evitar las exposiciones innecesarias al sol.
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