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Caso clinico: Se presenta el caso clinico de una mujer de 39 anos con una degeneracién vitreo-
retiniana de Goldmann-Favre. La paciente mostraba una disminucién de la agudeza visual
con nictalopia, retinosquisis foveal y periférica, velos vitreos, degeneracién retiniana con
acumulos de pigmento, y un electrorretinograma anormal.
Discusién: La paciente presentaba la mayoria de los hallazgos clinicos descritos, con eviden-
tes vasos dendritiformes en la retina periférica.
© 2011 Sociedad Espafiola de Oftalmologia. Publicado por Elsevier Espafia, S.L. Todos los
derechos reservados.

Clinical features of Goldmann-Favre vitreoretinal degeneration
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Case report: We present the case of a 39-year-old woman with Goldmann-Favre vitreoretinal
degeneration. The patient showed a decrease in visual acuity with nyctalopia, and foveal
and peripheral retinoschisis, vitreal veils, retinal degeneration with clumped pigment, and
an unusual electroretinogram.
Discussion: Our patient had most of the reported clinical features, with dendritic vessels of
peripheral retina.
© 2011 Sociedad Espafiola de Oftalmologia. Published by Elsevier Espaiia, S.L. All rights
reserved.

pigmentarios atipicos y degeneracién vitreal. Otros signos son

Introduccién . L ; :
retinosquisis periférica y central asi como opacidad subcapsu-
lar posterior de cristalino. Un electrorretinograma disminuido
El sindrome de Goldmann-Favre (SGF) constituye una onoregistrable y una disminucién progresiva del campo visual
de las degeneraciones vitreo-retinianas hereditarias mas periférico se asocian frecuentemente a este sindrome?. Pre-
raras conocidas. De probable herencia autosémica rece- sentamos un caso que manifiesta la mayoria de los hallazgos
siva, se caracteriza por debut precoz de nictalopia, cambios publicados, con una marcada degeneracién dendritiforme.
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Figura 1 - Retinosquisis central en «radios de bicicleta»,
velo vitreo inferior y envainamiento vascular.

Caso clinico

Mujer de 39 anos de edad y raza blanca, remitida a nuestro
Servicio para estudio de posible vasculitis retiniana. Refiere
disminucién de agudeza visual desde hace varios afios y nicta-
lopia. Como antecedentes personales cabe destacar episodios
de epilepsia en la infancia, alergia alimentaria y al latex,
trastornos dérmicos (foliculitis), aftas orales dudosas y con-
vivencia con animal doméstico (perro).

La agudeza visual con correccién en el ojo derecho (OD)
fue 0,4 (+1,75S —2,5C a 175°) y en el ojo izquierdo 0,4 (+1,25S
—1,5C a 15°) en la escala de Snellen. La biomicroscopia era
normal en los dos ojos. La presion intraocular fue de 17 mm
Hg en ambos ojos. En el fondo de ojo se apreciaba reti-
nosquisis periférica y central (méacula en radios de bicicleta)
(figura 1), velos vitreos, degeneracién reticular microquistica
en media periferia, degeneracién dendritica periférica con
vasos opacos y arborescentes (figura 2), acimulos pigmenta-
rios periféricos dispersos, asi como envainamiento vascular
periférico (figura 3).Los exdmenes serologicos y el andlisis de
las moléculas de histocompatibilidad resultaron normales. En
la angiografia fluoresceinica se apreciaba impregnacién difusa

Figura 2 - Degeneracién dendritica y degeneracién reticular
microquistica.

Figura 3 - Envainamiento vascular.

Figura 4 - Impregnacién difusa del parénquima retiniano
en tiempos tardios y fuga de capilares perifoveales.

del parénquima retiniano, fuga de contraste de los capilares
perifoveales y alteraciones vasculares periféricas en ambos
ojos (figura 4). En la OCT (Stratus OCT modelo 3000 [Humprey
Zeiss instrument]) se objetivaba rectificaciéon de la depresién
foveal con engrosamiento de la hialoides posterior (figura 5).
Se solicité un electrorretinograma (campana Ganzfeld marca
Cadwell [electrodos de superficie], Nihon Kohden (dispositivo
de recogida) que mostré una alteracién bilateral de la ampli-
tud de las ondas a y b en condiciones fotépicas y escotépicas
(figura 6).
Los potenciales evocados resultaron normales.

Figura 5 - Rectificacién foveal en OCT.
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Figura 6 - Electrorretinograma.

Discusién

El SGF fue descrito por primera vez en dos hermanos de 15 y
16 anos por Goldmann en 1957 y Favre en 19582. Ricci en
1961 describi6 un caso similar en una mujer de 41 afios pro-
poniendo un modelo de herencia autosémico recesivo. En
nuestro caso, tras examinar a todos los familiares de primer
y segundo orden vivos no encontramos hallazgos anorma-
les. Recientes estudios incluyen este sindrome en un grupo
de trastornos caracterizados por la mutacién del gen NR2E3
entre los que se incluyen la retinopatia pigmentaria en acud-
mulos y el sindrome del cono S hiperestimulado. El gen NR2E3
codifica para un receptor nuclear en los fotorreceptores que se
encarga de suprimir la expresién de los genes especificos para
conos en los bastones?. Los sintomas clésicos son la pérdida
progresiva de la agudeza visual y nictalopia?, nuestra paciente
se quejaba de pérdida de visién de mas de 10 afios de evolu-
cién y dificultad para la visién nocturna. Los hallazgos clinicos
son tipicamente bilaterales y simétricos presentando cam-
bios vitreos que incluyen licuefaccién y degeneracion fibrilar.
En el polo anterior no es infrecuente el hallazgo de cata-
rata subcapsular posterior en edades tempranas, sin embargo
en nuestro caso no existia opacidad del cristalino significa-
tiva. En el fondo se puede encontrar retinosquisis central y
periférica con mayor frecuencia de localizacién inferotempo-
ral, edema macular cistoide, degeneracién pigmentaria atipica

en media periferia, en ocasiones en forma de acimulos pig-
mentados. Otros hallazgos incluyen vasos periféricos opacos,
blancos, arborescentes y dendritiformes y en un estadio tardio
anormalidades vasculares (ausencia de perfusién, atenuacién
vascular) y palidez de papila.

Fishman describié en 1976 la angiografia fluoresceinica de
un SGF mostrando la presencia de fuga difusa de contraste, lo
que suponia un hallazgo Unico en las distrofias retinianas y
no se habia descrito en trastornos similares como la retinos-
quisis juvenil ligada al X°. En nuestro caso también podemos
apreciar una tincién difusa en tiempos tardios asi como fuga
de contraste en los capilares perifoveales.

En la mayoria de los casos publicados las respuestas del
electrorretinograma fueron no detectables, o disminuidas con
una disfuncién temprana de los bastones en comparacién con
los conos. La adaptacién a la oscuridad es siempre anormal®.

Los campos visuales presentan defectos centrales y perifé-
ricos dependiendo de los hallazgos funduscépicos.

El diagnéstico del SGF debe considerarse en pacientes con
historia de nictalopia temprana, degeneracién vitrea con cam-
bios atipicos pigmentarios periféricos y retinosquisis central
y periférica. Apoya al diagnéstico la presencia de un ERG
infranormal. Otras exploraciones como el campo visual, la
angiografia fluoresceinica y la OCT pueden afiadir informacién
adicional al estudio.
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