MANIFESTACIONES OFTALMICAS Y LIPOFUSCINOSIS NEURONAL
CEROIDEA

INTRODUCCION

El grupo de enfermedades incluidas en la Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea (LNC)
se caracterizan por acumulo de lipofuscina intra y extracerebral. Existen 3 tipos:
variante adulto(enfermedad de Kuf), variante juvenil(enfermedad de Batten) y
variante infantil tardia(enfermedad de Jansky-Bielschowsky). La forma mas comun
es la variante juvenil. Estas enfermedades tienen una distribucion universal pero baja
prevalencia, siendo de las denominadas enfermedades raras degenerativas, siendo
una enfermedad autosdmica recesiva asociada a la mutacién en el gen CLN3. La
enfermedad en principio provoca una pérdida de vision resultante de una retinopatia
pigmentaria que progresa rapidamente y evoluciona hacia una atrofia optica. En las
formas de inicio precoz provoca ceguera cerca de los 2-3 afios de edad. Ademas
cursa con epilepsia progresiva, deterioro intelectual y afectacion de la marcha.

OBJETIVOS

Establecer la relacion de las manifestaciones oculares asociado a Lipofuscinosis
neuronal ceroidea con la evolucion de la enfermedad.

METODOS

Se ha realizado una busqueda bibliografica en las bases de datos electronicas
Uptodate, Pubmed y Cochrane; utilizando los descriptores de busqueda: neuronal
ceroid-lipofuscinoses AND ocular manifestations, Batten disease, CLN3 gene.

RESULTADOS
En la revision bibliografica, comprobamos que existe una relacion importante entre
manifestaciones oftalmicas de LNC y el grado de severidad de la enfermedad. El
grado de afectacion oftalmica se considera un marcador de gravedad y progresion
de la enfermedad. Los hallazgos oftalmoldgicos fueran incluidos como uno de los
cinco item a considerar en las Escalas de gravedad,,evaluandose la asociacion de la
extension de la enfermedad ocular‘con la'funcion.neurologica. Hay estudios que
describen gue los nifios diagnosticados mas mayores tienen manifestaciones
oftalmicas mas severas.

CONCLUSIONES )

B
Las manifestacienes oftalmicas de la LN{se correlacionan estrechamente con el
grado de la funcion l0gica y laedad del paciente. Seria necesario llevar a
cabo mas estudi@esen lo que a las enfermedades raras se refiere para poder no sélo
ofrecer cQmSEJ0 genético sino también Investigar en cuanto a tratamiento y poder
intervenir en diagnostico prenatal.
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