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Resumen

Objetivos: Presentamos un caso de solapamiento de esclerosis multiple (EM) y neuropatia dptica
hereditaria de Leber (NOHL) que desencadené en ceguera legal.

Material y métodos: Mujer de 28 afos, sin antecedentes de interés, present6 una neuritis optica
(NO) retrobulbar del ojo derecho con agudeza visual (AV) de 0,1 y fue ingresada en Neurologia.
Recibié megadosis de corticoides, recuperando posteriormente la AV de dicho ojo. Fue
diagnosticada de EM remitente recurrente y recibié un ciclo de tratamiento con cladribina. Durante
el siguiente aflo, la paciente presenté varios episodios de empeoramiento de la AV, uno en el ojo
derecho y dos en el ojo izquierdo, pero sin aparicion de lesiones en nervio 6ptico en la resonancia
magnética (RM) cerebral ni cambios compatibles con atrofia del nervio en la tomografia de
coherencia Optica. Recibid varios ciclos de corticoides y en el ultimo episodio, siete ciclos de
plasmaféresis sin objetivar mejoria y con secuelas graves de la agudeza visual de ambos ojos (AV
0,05 bilateral). Se decidi6 escalado de tratamiento a rituximab y, debido a la atipicidad del cuadro,
se solicitd estudio genético de neuropatias dpticas hereditarias.

Resultados: RM cerebral y drbitas con gadolinio (basal): hallazgos sugestivos de enfermedad
desmielinizante. Signos de neuritis dptica derecha. LCR: dos bandas oligoclonales positivas. Estudio
genético: mutacion m.11778G>A en el gen MT-ND4, compatible con NOHL.

Conclusion: NOHL es una enfermedad hereditaria mitocondrial causada por apoptosis de las
células ganglionares retinianas. La superposicion de NOHL y EM, aunque es infrecuente, debe
considerarse en pacientes con EM con pérdida de vision atipica para neuritis dptica.

2667-0496 / © 2024, Elsevier Espana S.L.U. y Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). Todos los
derechos reservados.



