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Obstruccion bilateral de ramas arteriales retinianas en contexto de’la
mutacion C677T del gen MTHFR protrombotico
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ANTECEDENTES Y OBJETIVOS

Se presenta un caso de oclusiones de rama de la arteria retiniana (ORAR) bilateral y su relacion con la mutacion del gen MTHFR (metilentetrahidrofolato
reductasa), cuya alteracion cursa con hiperhomocisteinemia.

El

METODOS

Varon de 44 anos acude a urgencias por perdida visual aguda de 1 dia
de evolucion en OD con recuperacion parcial posterior.

estado de hipercoagulabilidad secundario aumenta el riesgo de obstruccion de vena y de arteria de la retina en pacientes jovenes.

AV sc 1 AO.
CV por confrontacion: hemianopsia inferior en OD.
Polo anterior: sin alteraciones.

Funduscopia: se objetivdo ORAR temporal superior en AO con vasos
esclerosados, exudados y edema retiniano distal.

Antecedentes personales: DM tipo II, exfumador, DLP, SAHQOS vy
mutacion C677T en homocigosis del gen MTHFR (definida al estudiar
a su hermana por abortos de repeticion).

Estudio sistémico: analitica completa (con aumento de proteina C
reactiva y plaquetas, y leve disminucion de vitaminas C y D),
serologias (IgG positiva para toxoplasma, VHS, VVWZ y CMV), TAC,

RMN, angio-resonancia y Doppler carotideo, descartandose _ | | o | |
) ) .. Figura 1. Retinoscopia. Se objetiva arteria temporal superior del OD esclerosada, con exudados blandos
manifestaciones vasculares extrarretinianas. distales y edema retiniano asociado. En el OI, se observan obstrucciones segmentadas en el mismo
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Se completd la exploracion con la realizaciéon de OCT, A-OCT y AGF. vaso, asintomaticas en &l momento de presentacion
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Figura 3. Imagenes de AGF. Se observa en OD area de isquemia en territorio de arcada temporal
superior, con relleno arterial tardio con vasos venosos engrosados. En OI relleno vascular tardio sin
apreciarse claras zonas de isquemia.

Figura 2. OCT macular AO. En OD se aprecia un discreto engrosamiento retiniano superior a fovea,
probablemente a expensas del edema secundario a la ORAR. El OI no presenta alteraciones.

RESULTADOS

Es un caso atipico dada la edad del paciente y la afectacion multiple y bilateral, coexisten factores de riesgo cardiovascular y un estado de
hipercoagulabilidad secundario a la mutacion de MTHFR. Se debe realizar un diagnostico diferencial con cuadros como toxoplasmosis, retinitis herpeética,
sindrome de Susac, anemia de ceélulas falciformes y déficit de vitamina C, entre otros.

Con el diagnostico de presuncion se inicia tratamiento anticoagulante dada la afectacion irreversible y multiple. En el seguimiento a 3 meses presenta la
misma AV, sin nuevas lesiones retinianas y con persistencia de los escotomas.

CONCLUSIONES

Se ha documentado que los niveles altos de homocisteina en plasma es un factor de riesgo independiente para la enfermedad vascular y

t

romboembdlica venosa. Por su parte, la homocigosis de MTHFR C677T se ha asociado con la hiperhomocisteinemia, pudiendo asi

contribuir a la enfermedad tromboembdlica segun los diferentes estudios, aunque aun es controvertida la relacion causal.
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