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REVISIÓ BIBLIOGRÀFICA. 

 

RESUM 

Introducció: Les malalties oculars minoritàries són una de les principals causes de 

ceguesa i discapacitat visual al món. Però malauradament, en la majoria de casos, el 

diagnòstic és complicat i lent o no existeix un tractament efectiu per a les persones que 

ho pateixen. El paper de l’optometrista, dins un grup multidisciplinari de professionals, 

és clau per oferir assessorament i, segons la pèrdua visual de cada cas, permeti 

aprofitar al màxim la resta visual mitjançant la rehabilitació visual amb ajudes per baixa 

visió, de manera que el pacient disposi de la millor qualitat de vida possible. 

Objectiu: El propòsit principal d’aquest treball és analitzar l’etiologia, simptomatologia 

i semiologia, característiques clíniques, diagnòstic i tractament de 5 malalties oculars 

rares (MOM) de gran prevalença, així com discutir les dificultats i limitacions en la 

gestió de la discapacitat visual que presenten aquests pacients i el paper de 

l’optometrista en les alternatives de gestió i tractament no oftalmològiques, que 

permetin el millor aprofitament de la resta visual, mitjançant ajudes de baixa visió i 

ofereixi la informació i consell necessàries per entendre la problemàtica i com afrontar-

la. 

Mètode: S’ha dut a terme una recerca bibliogràfica exhaustiva d’articles científics a 

plataformes on-line com Google Scholar o PubMed amb la finalitat de trobar 

informació referenciada en l’àrea de les malalties oculars minoritàries. 

Conclusions: El procés d’investigació per la millora del diagnòstic i tractament de les 

malalties minoritàries oculars i l’assoliment (o consecució) de subvenció econòmica per 

dur-ho a terme és llarg, però mentrestant, tots els professionals del sector tenen el 

deure d’acompanyar als pacients tant en l’àmbit visual, com en el psicosocial, per així 

compensar la precarietat en la que es veuen sotmesos aquests pacients. 
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RESUMEN 

Introducción: Las enfermedades oculares raras son una de las principales causas de 

ceguera y discapacidad visual en el mundo. Pero aun así, en la mayoría de los casos el 

diagnóstico es complicado y lento o no existe un tratamiento efectivo para las 

personas que lo padecen. El papel del optometrista, dentro de un grupo 

multidisciplinar de profesionales, es fundamental para ofrecer asesoramiento y, según 

la pérdida visual de cada caso, permita aprovechar al máximo el resto visual mediante 

la rehabilitación con ayudas para la baja visión, de manera que el paciente disponga de 

la mejor calidad de vida posible. 

Objetivo: El propósito principal de este trabajo es analitzar la etiologia, sintomatología 

y semiologia, características clínicas diagnóstico y tratamiento de 5 enfermedades 

oculares raras (MOM) de gran prevalencia, así como discutir las dificultades y 

limitaciones en la gestión de la discapacidad visual que presentan estos pacientes y el 

papel del optometrista en las alternativas de gestión y tratamiento no oftalmológicas, 

que permitan el mejor aprovechamiento del resto visual, mediante ayudas de baja 

visión y ofrezca la información y consejo necesarias para entender la problemática y 

cómo afrontarla.  

Método: Se ha realizado una búsqueda bibliográfica exhaustiva de artículos científicos 

en plataformas on-line como Google Scholar o PubMed con la finalidad de encontrar 

información referenciada en el área de las enfermedades oculares raras.  

Conclusiones: El proceso de investigación para la mejora del diagnóstico y tratamiento 

de las enfermedades oculares raras y la consecución de subvenciones económicas para 

llevarlo a cabo es largo, pero entre tanto, todos los profesionales del sector tienen el 

deber de acompañar a los pacientes tanto en el ámbito visual como en el psicosocial 

para así compensar la precariedad a la que se ven sometidos estos pacientes. 
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ABSTRACT 

 

Introduction: Rare eye diseases are one of the world’s principal causes of blindness 

and visual impairment. Even so, in most cases, the diagnosis is complicated and slow or 

there is no effective treatment for people who suffer from it. The role of the 

optometrist, within a multidisciplinary group of professionals, is crucial in order to 

offer advice and, depending on the subject’s visual impairment, to make the most of 

the remaining sight left, by means of low vision rehabilitation aids, so that the patient 

has the best possible quality of life. 

Aim and objectives: The main purpose of this study is to analyze the etiology, 

symptomatology and semiology, clinical features, diagnosis and treatment of 5 rare 

eye diseases of high prevalence, as well as to discuss the difficulties and limitations in 

the management and treatment alternatives, which allow the best use of the 

remaining sight left, by means of low vision aids, and to provide the information and 

advice needed to understand the problem and how to face it. 

Methods: An exhaustive literature search of scientific articles has been carried out on 

online platforms such as Google Scholar or PubMed in order to find the latest 

referenced information in the area of rare eye diseases. 

Conclusions: The research process to improve the diagnosis and treatment of rare eye 

diseases and the achievement of financial grants to carry it out is a long one, but in the 

meantime, all professionals in the sector have a duty to accompany patients both in 

the visual and psychosocial fields, so to compensate partly for the precariousness to 

which patients are subjected. 
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RESUM EXTENS EN ANGLÈS 

According to the WHO (World Health Organisation), a disease is considered rare when it 

affects less than 5 out of 10,000 individuals. Approximately one in 15 people in the 

world suffer from some form of rare disease, and it is estimated that there are between 

5,000 and 8,000 different disorders. 

Rare diseases are often degenerative, chronic, disabling and can be life-threatening. 

They require multidisciplinary approaches, and as a consequence of their low 

prevalence, they require special and combined efforts in order to prevent morbidity, 

early mortality or the reduction of the quality of life of people suffering from them. 

On average, people with rare diseases wait 5 years to obtain a diagnosis, and in 20% of 

cases it can take up to 10 years. In terms of treatment, almost 27% of patients have 

received inadequate treatment. 

For many years, data on rare diseases has been collected in each country, but there has 

been a clear lack of centralisation of all information. Platforms such as Orphanet, an 

online reference database on rare diseases, have finally made it possible both for the 

general public and for professionals in the field to obtain relevant information. 

All the above can also be reflected in rare eye diseases, which represent an important 

part of the existing rare diseases and are one of the main causes of blindness and visual 

impairment in children and young adults. It is believed that there are about 1000 rare 

diseases affecting the visual system, at least which are registered, either rare eye 

diseases or rare diseases with ocular involvement. 

In this study an attempt is made to classify rare eye diseases using two different 

methods. The first is based on organising rare eye diseases into groups according to the 

area or structure of the eye affected, and the second is a more generic classification 

which has been adapted by the author. 

This work aims to be a literature research study on rare eye diseases, specifically five of 

the most prevalent. A general description will be made, their aetiology will be described 

and the consequences of visual disability that accompany them will also be analysed. In 

addition, the role of the optometrist in the management of these patients' visual 

impairment will also be summarily described. 

Retinitis pigmentosa occupies the 12th place in the list of the most prevalent rare 

diseases worldwide, which here will be the first rare eye disease to be discussed, 

followed by Leber's hereditary optic neuropathy, Stargardt's syndrome, acromatopsia 

and ocular albinism. 

Retinitis pigmentosa (RP) refers to a group of hereditary retinal dystrophies 

characterised by the primary degeneration of the retinal photoreceptors. It is the most 
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common retinal dystrophy, with a prevalence of approximately one in 4000 individuals 

and is one of the main causes of visual disability worldwide. 

This group of diseases initially presents a degeneration of the rods, closely followed by 

the cones. At first, the typical symptom is loss of night vision or nyctalopia, due to the 

primary involvement of the rods, along with a progressive loss of the peripheral visual 

field, leaving the macula preserved until advanced stages of the disease. A common 

symptom that usually appears later is photopsia, and sometimes photophobia and 

dyschromatopsia can also be experienced. Typical signs of RP can be detected with a 

fundus examination and the use of optometric and ophthalmological tests such as an 

electroretinogram. However, the symptoms and signs of retinitis pigmentosa can vary 

widely due to the multiple genes involved. 

There is no specific age of onset of RP, but what is known is that generally the earlier it 

occurs, the faster it tends to progress. Most RPs have autosomal recessive inheritance, 

patients with X-linked RP have a more severe course of the disease, and patients with 

autosomal dominant RP have a better long-term prognosis in terms of central vision. 

When differentiating RP from other retinal dystrophies, the entire course of the disease 

has to be taken into account, since in the later stages some phenotypes tend to 

coincide. It is also necessary to be able to distinguish the variants of RP, and the 

syndromic forms of it, which are accompanied by other signs and symptoms that do not 

involve the eye. A proper diagnosis is possible if a thorough assessment of the eye 

structures and visual function is carried out. 

Currently there is no standard treatment for RP, but in recent years, gene therapy 

studies have been developed, which are the most promising for finding a cure for the 

disease. 

Leber's hereditary optic neuropathy (LHON) is a mitochondrial neurodegenerative 

disease that mainly affects the optic nerve and is characterised by a sudden severe loss 

of vision in young adults, with 80% of cases affecting men. 

LHON was the first human disease to be associated with a mutation of mitochondrial 

DNA (mtDNA) and the most prevalent of this type. It is estimated that one in every 

15,000–50,000 people worldwide suffer from it. 

The age of onset of LHON in relation to visual loss ranges from 8 to 60 years, but 

typically appears between 15 and 35 years. The course of the disease is usually acute or 

subacute, but it can also occur progressively. 

At the beginning, the patient usually has vision loss in one eye, but soon the other eye is 

also affected. LHON causes a decrease in visual acuity, in many cases less than 0.05 

(AVdec), and a loss of central visual field due to degeneration of retinal ganglion cells 

and dysfunction of the optic nerve. 



 
 

7 
 

It is important to distinguish LHON from other hereditary optical neuropathies, such as 

dominant optic atrophy, which has apparently similar signs, but in this case the mutation 

is produced in the autosomal DNA and not in the mtDNA. 

There are currently no therapies available to prevent or reverse LHON, but research is 

being carried out in various parts of the world with the aim of compensating the visual 

loss. One of the most researched is the action of idebenone, an artificial form of the 

antioxidant coenzyme Q10, which has shown positive effects in some LHON patients. 

Strategies to stop the course of the disease based on gene therapy are also in the 

experimental phase. 

Stargardt syndrome is the 3rd disease to be discussed and the most common form of 

hereditary macular dystrophy in adults and children. One in 8,000–10,000 people suffer 

from it.It is of autosomal recessive inheritance associated with mutations to the ABCA4 

gene, which causes the disease, and is clinically and genetically very heterogeneous. 

Stargardt usually appears in childhood, with a second peak in young adults. It usually 

presents as a progressive loss of bilateral central vision, and as the disease progresses, 

colour vision and darkness adaption ability are also affected. 

A typical clinical sign of the disease are retinal flecks, yellowish spots resulting from the 

accumulation of lipofuscin at the level of the RPE. In addition, atrophy of the 

photoreceptors, RPE and chorioretinal can also be observed. 

The differential diagnosis of this disorder includes fundus flavimaculatus and retinal 

and/or macular dystrophies such as achromatopsia or cone–rod dystrophy. 

Currently, there is a considerable lack of consensus regarding the most appropriate 

therapy for patients with Stargardt's syndrome, and possible current treatments are 

scarce. However, research is underway, the most promising of which are visual cycle 

modulators, complement inhibitors, gene therapy and stem cell therapy. 

Achromatopsia is one of the many hereditary dystrophies affecting the central retina, 

caused by genetic mutations. It is an autosomal recessive and rare disorder with a small 

but significant prevalence of 1:30,000 worldwide, although there is a region of 

Micronesia where this prevalence is significantly higher. 

This disease, also known as monochromatism or diurnal blindness, among other names, 

is characterised by loss of retinal cone function, severe colour vision deficit, nystagmus, 

photophobia and very low visual acuity. 

It usually manifests in childhood and is of the stationary type, although it could lead to 

macular degeneration. Five genes have been associated with its aetiology, which encode 

fundamental components of the process of phototransduction in cones. Due to the 

variety of genetic mutations and the pattern of cone dysfunction, the phenotypic 
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variability should not be surprising. Even so, it is hardly likely to be confused with other 

diseases since it has some very characteristic features. 

The use of low vision aids and periodic check-ups are recommended to treat and 

manage achromatopsia. And there are several therapies currently being studied. 

The last rare eye disease to be discussed is ocular albinism (OA1), also called X-linked 

ocular albinism, or Nettleship–Falls type, a genetic condition characterised by a deficit of 

melanin in some eye structures, and which consequently produces deficits in visual 

function. 

The prevalence is estimated at 1 in 60,000–150,000 affected people worldwide. Ocular 

albinism is the result of a mutation to a gene on the X-chromosome region, which 

directly affects melanin production, so it is usually only found in men. 

In the early stages of the disease, nystagmus is usually present, later on reduced visual 

acuity, hypopigmentation of the iris and retinal pigment epithelium, foveal dysplasia and 

abnormal projections of the optical pathway are also found, among other signs. 

Ocular albinism and oculocutaneous albinism must be differentiated in the diagnosis, as 

they share symptoms and signs. The former can also be confused with other 

abnormalities such as congenital stationary night blindness or Leber's amaurosis. 

With regard to possible therapies, albinism has no cure in either type, and treatment 

tends to be directed towards palliating or reducing the symptoms, whether by using 

dark lenses, filters or visual therapies in cases where the binocularity is altered. Visual 

examinations are obviously recommended to monitor the disease. 

People with rare eye diseases usually end up becoming visually impaired, which makes it 

difficult for them to carry out everyday activities. Since most rare eye diseases do not 

have an effective therapy, the role of advice and care of the optometrist should be 

emphasised. The affected patient can make the most of the remaining vision left 

through vision rehabilitation with low vision aids adapted to their needs and with the 

appropriate training, prescribed by their optometrist. In this way, patients can achieve a 

certain degree of autonomy and, consequently, improve their quality of life. 
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1. ESTAT DE L’ART 

1.1. Què són les malalties minoritàries?  

Segons l’OMS (Organització Mundial de la Salut), a la Unió Europea una malaltia es 

considera minoritària o rara quan afecta a menys d’1 de cada 2.000 individus (o menys 

de 5/10.000). Es calcula que hi ha entre 5000 i 8000 malalties rares (la majoria de base 

genètica), de les quals sols hi ha un 20% de registres. 

Les malalties rares o minoritàries (MM) solen ser degeneratives, cròniques, 

incapacitants i poden posar en perill la vida de la persona. I encara que difereixin en 

símptomes i signes, causes, poblacions que afecten, edat  i gravetat, la majoria de MM 

són d’origen genètic. La resta de MM solen ser fruit d’infeccions bacterianes o virals, 

al·lèrgies i factors ambientals, o bé poden ser degeneratives o proliferatives. 

Les MM són entitats clíniques molt heterogènies, multisistèmiques i cròniques, que 

requereixen abordatges multidisciplinaris (sanitaris, sociosanitaris, socials, educatius i de 

reinserció laboral). Epidemiològicament parlant, com a conseqüència de la seva baixa 

prevalença, les MM necessiten esforços especials i combinats a fi de prevenir la 

morbiditat, mortalitat primerenca o la reducció de la qualitat de vida i potencial 

socioeconòmic de les persones involucrades. [1, 2, 5, 6, 7] 

1.1.1. Prevalença  

Aproximadament, una de cada 15 persones al món pateix algun tipus de malaltia rara, és 

a dir, uns 400 milions d’individus en total. 

Pel que fa a la Unió Europea, es calcula que 

30 milions de persones en pateixen algun 

tipus, a l’Estat espanyol uns 3 milions, i 

entre 300.000 i 400.000 persones a 

Catalunya. [1, 2, 8] 

Segons un estudi dut a terme per la 

Comissió europea, la malaltia rara més 

prevalent a la UE és el síndrome de 

Brugada, amb una incidència de 50 de cada 

100.000 habitants. La segueixen de ben a 

prop la porfíria eritropoiètica i el síndrome 

de Guillain-Barré. A continuació s’adjunta 

una taula amb les 20 malalties rares amb 

Fig 1. Rànking de les 20 malalties rares més 

prevalents segons EURORDIS. [9] 
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més incidència a la UE, en la qual, la posició 12 l’ocupa la retinosi pigmentària, malaltia 

ocular rara que es mencionarà i s’exposarà més endavant. [9] 

Segons l’estudi fet a Catalunya, a través del Servei de Vigilància Epidemiològica de la 

Direcció General de Salut Pública, el nombre més gran d’afectats per malalties rares es 

presentava en el grup de malalties de la sang (8,5 casos/10.000) seguit pel grup de 

malalties del sistema nerviós (4,9 casos/10.000) i el dels trastorns nutritius, metabòlics i 

de la immunitat. El grup de MM amb el menor nombre de casos identificats va ser el 

dels trastorns oculars (0,23 casos/10.000). La mitjana de persones amb MM donades 

d’alta amb el diagnòstic principal de MM representava l’1,4% de totes les altes. En 

aquest estudi van quedar excloses totes les MM que no requerissin hospitalització, la 

qual cosa indica que es pot fer una estimació molt poc aproximada de la situació actual 

catalana vers les MM, ja que hi ha una mancança important de dades. (Model d’atenció 

de les malalties minoritàries a Catalunya. 2010. CatSalut.) [3] 

1.1.2. Retard en el diagnòstic i satisfacció del pacient 

Una persona que pateix una malaltia rara, de mitjana, s’espera 5 anys fins a obtenir un 

diagnòstic, i en el 20% dels casos transcorren 10 anys abans no s’ha trobat el diagnòstic 

adequat. Mentrestant, el 40,9% d’aquests pacients no rep cap mena de suport ni 

tractament, el 26,7% ha rebut algun tractament inadequat, i en el 26,8% dels casos 

restants, la malaltia s’ha agreujat. [4]  

Per altra banda, el 46,6% dels pacients no se sent satisfet vers l’atenció sanitària rebuda, 

i de gairebé el 50% que va haver de desplaçar-se els últims anys fora de la seva província 

a causa de la seva malaltia, el 40% va fer 5 o més viatges a fi de trobar un diagnòstic o 

tractament. [4] 

Pel que fa a les despeses generades per la malaltia, de mitjana, cada família hi destina 

més de 320€, anualment suposa prop d’un 20% dels ingressos familiars. [4] 

També cal valorar com se senten aquestes persones, i el 75% dels pacients algun cop 

s’ha sentit discriminat per la seva condició. [4] 

I per acabar, més del 70% de persones amb malalties rares tenen certificat de 

discapacitat, dels quals el 35% no està satisfet amb el grau reconegut. [4] 

1.1.3. Base de dades Orphanet 

Durant molts anys, a cada país s’ha anat recollint dades sobre malalties rares, però hi 

havia una clara manca de centralització de tota la informació. 
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Així doncs, el 1997 va sorgir Orphanet, una organització i base de dades europea creada 

amb la finalitat de connectar, recopilar i organitzar l’escassa informació relativa a les 

malalties rares per millorar el diagnòstic, l’atenció i el tractament dels pacients.  

Actualment, és la base de dades de referència europea, amb un registre i documentació 

sobre més de 6.000 malalties rares, i un inventari de medicaments orfes a l’abast de la 

població. [10, 11] 

1.1.4. Organitzacions  

D’organitzacions de suport a les malalties rares n’hi ha a tot el món, però si ens centrem 

sols en  Espanya, el 1999  va néixer la Federación Española de Enfermedades Raras 

(FEDER) amb l’objectiu de donar veu a les més de 3 milions de persones que conviuen 

amb algun tipus de malaltia rara a l’estat, i la qual compta amb el suport de més de 370 

entitats i associacions. [12] 

Pel que fa a Catalunya, l’any 2004 es va fundar la Federació Catalana de Malalties 

Minoritàries (FECAMM), també formada per associacions sense ànim de lucre que 

lluiten contra malalties minoritàries, amb la missió d’esdevenir un referent de malalties 

rares al territori català i tot el que això comporta. [13] 

1.2. Malalties oculars minoritàries (MOM) 

Les malalties oculars minoritàries representen una part molt important de la totalitat de 

malalties minoritàries existents i són una de les principals causes de ceguesa i 

discapacitat visual en infants i adults joves. 

S’estima que hi ha unes 1000 malalties rares que afecten el sistema visual, de les que 

almenys n’existeixi registre. Val a dir, que aquest inventari compta amb malalties oculars 

rares i malalties rares amb afectació ocular, és a dir, en aquestes últimes el dany ocular 

és col·lateral, no és el principal. I en aquest treball prestarem més o especial atenció al 

grup de les malalties que afecten de forma directa el sistema visual.  

1.2.1. Classificació 

Un mètode de classificació de les malalties oculars rares o minoritàries (MOM), és el que 

s’exposarà a continuació, com ho fa LORD, una plataforma de cerca de malalties rares 

que pertany al portal Orphanet (actualment la major base de dades de malalties rares a 

la UE), consisteix en 15 grups o malalties segons l’estructura o zona ocular afectada [17]: 

 

 



 
 

14 
 

MALALTIES OCULARS RARES (MOM): 

• Distròfies corneals : un grup heterogeni de trastorns oculars rars no inflamatoris 

i d’origen genètic en els quals, generalment, la còrnia és el principal òrgan ocular 

afectat.  

• Glaucoma hereditari: grup de trastorns oculars rars clínicament divers, d’origen 

genètic i caracteritzat per una pressió intraocular elevada i canvis 

glaucomatosos en el cap del nervi òptic, que provoca defectes de camp visual, 

pèrdua visual i ceguesa.  

• Defectes de desenvolupament oculars: com el seu nom indica, són un grup de 

malalties caracteritzades per un desenvolupament anormal de l’ull. 

• Trastorns rars palpebrals, del sistema lacrimal i conjuntivals: aquest grup 

engloba les malalties rares que afecten a parpelles, sistema lacrimal i conjuntiva. 

• Anomalies rares de la refracció: grup de trastorns rars relacionats directament 

amb els errors de refracció, com ara la còrnia plana congènita. 

• Malalties rares amb glaucoma com a característica principal. 

• Anomalies del cristal·lí i zònula de Zinn: grup de trastorns rars d’aquestes parts 

oculars mencionades, com per exemple tipus de cataractes congènites. 

• Malalties genètiques vitreoretinianes: Malalties rares amb afectació del vitri i/o 

de la retina, com per exemple les distròfies retinals. 

• Neuropaties òptiques: totes les malalties rares on l’afectació es produeixi 

principalment a nivell del nervi òptic. 

• Genodermatosi amb trets oculars: aquest grup engloba les malalties de 

manifestació cutània que afecten també l’òrgan visual. 

• Malalties que afecten la pell o el teixit connectiu amb afectació ocular: com per 

exemple genodermatosi amb trets oculars, la síndrome de Marfan o la síndrome 

de Werner. 

• Síndrome de malformació ectodèrmica associada amb trets oculars: com el 

síndrome de Werner. 

• Malaltia metabòlica amb trets oculars: són trastorns que afecten el metabolisme 

del cos humà, amb manifestacions oculars. 
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• Malaltia neurooftalmològica: com les paràlisis de nervis cranials. 

• Queratocon: grup de malalties degeneratives de l’estructura corneal.  

• Síndrome de ceguesa-escoliosi-aracnodactília i displàsia condroectodèrmica 

amb ceguesa nocturna 

Com es pot observar, en aquesta classificació hi tenen cabuda moltes malalties de 

diversos tipus, amb una característica comú d’afectació ocular. Primerament es 

mencionen les malalties en les quals la principal afectació o dany és ocular, i cap al final 

es descriuen més aviat síndromes amb trets col·laterals de deteriorament de l’òrgan 

visual. 

Per altra banda, en aquesta classificació es pot trobar una mateixa malaltia inclosa en 

més d’un apartat, i això es deu a les múltiples característiques que moltes malalties 

presenten, que s’ajusten a la descripció de més d’un apartat. Aquest seria el cas de la 

síndrome de Short, que es podria classificar en l’apartat de malaltia rara amb glaucoma 

com a tret principal, però també a l’apartat d’anomalies rares de la refracció. 

Si ho comparem amb la classificació d’Orphanet, aquesta última és una classificació més 

genèrica i esquemàtica de les MOM. [10] El portal pretén classificar les MOM en 4 grups 

principals que queden resumits mitjançant el mapa conceptual de la Fig 2. 
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Fig. 2. Mapa conceptual de la classificació de les MOM segons Orphanet.  

Les dues classificacions tenen mancances, però són vàlides. La primera classificació 

mostra una clara tendència a agrupar les malalties per estructura ocular afectada, en 

canvi, el segon, obté una classificació més general i sintetitzada. Però en qualsevol de les 

dues, hi ha MOM que es troben en més d’un subgrup, com per exemple un trastorn de 

còrnia plana congènita, que per una banda donarà una anomalia rara de refracció, però 

per l’altra també serà un trastorn rar de la còrnia.  

1.2.2. Entitats i organitzacions dedicades a les MOM 

A Europa, el portal de referència de malalties rares, com ja s’ha mencionat 

anteriorment, és Orphanet, el qual compta amb un total de 600 malalties rares 

registrades. Per altra banda, l’ERN-Eye (European Reference Network), una xarxa 

europea important de malalties oculars rares i vinculada a Orphanet, té un registre de 

900 malalties rares sols de l’àmbit oftalmològic. [6, 10, 19] 

Pel que fa a nivell estatal, a Espanya, a mitjans de 2018 va néixer l’Observatorio Nacional 

de Enfermedades Raras Oculares (ONERO), una associació amb el clar objectiu d’ajudar a 

les persones afectades per aquestes malalties, per a que puguin tenir accés a teràpies 

avançades a través de xarxes europees d’investigació. Actualment, a ONERO la formen 
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Astigmatismes i hipermetropies 

Miopia aïllada rara 
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Defecte de desenvolupament de l'estructura ocular 
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Trastorn rar amb afectació de múltiples estructures oculars 
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24 entitats i associacions de pacients de tot l’estat, i l’entitat està vinculada al Registre 

Nacional de Malalties Rares (RNER). [16] 

1.2.3. Malalties oculars rares més freqüents 

Pel que fa a les malalties oculars rares més prevalents en la població mundial, 

destacarem les distròfies de retina, amb una prevalença d’1 de cada 3.000 habitants, de 

les quals la retinosi pigmentària n’és la més freqüent (85% dels casos). La següent 

malaltia amb més incidència, és la malaltia o síndrome de Stargardt (1 de cada 

8.000/10.000), seguida de la malaltia de Behçet (a Espanya, de 5 a 10 casos per 

100.000), l’albinisme ocular (1:17.000), l’acromatòpsia (1 de cada 30.000/50.000) i la 

neuropatia òptica hereditària de Leber (2 de 30.000/100.000). [17] 

2. OBJECTIU 

L’objectiu d’aquest treball és fer un estudi d’investigació bibliogràfica sobre les malalties 

oculars minoritàries (MOM) més freqüents, de les que es farà una descripció general i 

s’analitzarà la seva etiologia i classificació, així com les conseqüències de discapacitat 

visual que les acompanyen. Les 5 més prevalents i de major rellevància seran 

seleccionades i s’analitzaran en detall. 

2.1. Objectius específics 

1. Definir, descriure i classificar les MOM. 

2. Les 5 malalties oculars rares (MOM) de major prevalença i rellevància, que 

s’analitzaran són: retinosi pigmentària, neuropatia òptica hereditària de Leber, 

síndrome de Stargardt, acromatòpsia i albinisme ocular. 

3. S’explicarà en detall, etiologia, simptomatologia i semiologia, característiques 

clíniques, diagnòstic i tractament de cadascuna de les MOM triades. 

4. Discussió respecte les dificultats i limitacions en la gestió de la discapacitat visual 

que presenten els pacients amb MOM.  

5. Discussió del paper de l’optometrista en les alternatives de gestió i tractament 

no oftalmològiques de les MOM, que permetin al pacient aprofitar al màxim la 

resta visual amb ajudes de baixa visió i ofereixi la informació i consell 

necessàries per entendre la problemàtica i com afrontar-la. 
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3. RETINOSI PIGMENTÀRIA (RP) 

La retinosi pigmentària, engloba un conjunt de distròfies retinals hereditàries 

caracteritzades per la degeneració primària dels fotoreceptors de la retina. La retinosi 

pigmentària és una de les principals causes de discapacitat visual a nivell mundial, i així 

doncs, és la distròfia hereditària de retina més comuna, amb una prevalença 

aproximada d’un de cada 4000 

individus, depenent de la zona 

geogràfica, i que afecta a més d’1.5 

milions de persones (Fig 3). 

3.1. Quadre clínic 

La retinosi pigmentària, entesa com 

un conjunt de distròfies 

hereditàries de retina, es 

caracteritza per una primerenca 

degeneració dels bastons, 

fotoreceptors de la retina, seguits 

pels cons. El símptoma típic inicial 

és la pèrdua o baixa visió nocturna 

(nictalopia), degut a l’afectació dels 

bastons, conjuntament amb una 

pèrdua progressiva del camp visual perifèric, quedant la màcula conservada fins a 

estadis avançats de la malaltia. De totes maneres, cal matissar que el quadre clínic de la 

retinosi pigmentària pot variar àmpliament ja que hi ha molts gens implicats, cadascun 

dels quals pot tenir molts al·lels diferents, i per tant, fenotips diferents. [19, 23] 

3.1.1. Edat d’aparició i progrés 

L’edat d’aparició de la RP pot variar força, tenint així casos de pacients amb primers 

símptomes a la infantesa, mentre que altres poden no presentar cap símptoma fins 

l’edat adulta. És difícil determinar l’edat d’aparició de la malaltia perquè molts pacients, 

particularment els infants, no s’adonen de la pèrdua visual perifèrica. A més a més, les 

dificultats d’adaptació a la foscor poden passar desapercebudes pel pacient, degut al 

nostre entorn nocturn il·luminat artificialment. 

Generalment, els tipus de retinosi pigmentària que es manifesten amb pocs anys de 

vida, solen progressar amb més rapidesa. I la severitat de la malaltia va lligada amb el 

patró d’herència Mendelià d’aquesta. Normalment, els pacients amb retinosi 

Fig 3. Diagrama de Venn que resumeix la superposició 

genètica entre la RP i altres distròfies hereditàries de retina. 

CRD: distròfia de cons i bastons, CSNB: ceguesa nocturna 

congènita estacionària, ESCS: síndrome del con S, LCA: 

amaurosi congènita de Leber, i MD: distròfia macular.[20] 
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pigmentària lligada al cromosoma X són els que tenen un curs més greu de la malaltia, 

mentre que els pacients amb RP autosòmica dominant són els que tenen millor 

pronòstic a llarg termini, pel que fa a la visió central. Finalment, seria interessant 

comentar que els pacients amb RP autosòmica recessiva són la majoria dels casos, un 

50-60% de la totalitat de RPs. [19, 23] 

3.1.2. Símptomes i signes 

Els símptomes inicials inclouen nictalopia i dificultats per l’adaptació a la foscor. En 

alguns casos, però de forma rara, també es pot presentar com a símptoma primari, una 

pèrdua del camp visual de mitja-

perifèria. La retina central es manté 

preservada fins als estadis finals de la 

malaltia, encara que durant el progrés 

hi poden aparèixer de manera poc 

habitual, anormalitats anatòmiques, 

com les que s’expliquen més endavant 

a l’exploració de fons d’ull. 

Ocasionalment però de forma típica, i 

quan el pacient arriba a la mitjana 

edat, sol experimentar una disminució 

de l’agudesa visual derivada de la 

pèrdua de funció dels cons. La majoria 

dels pacients mantenen l’habilitat de percebre llum, ja que els queda funció macular 

residual i/o per un tros de retina temporal perifèrica preservada. Un altre símptoma 

comú i que pot arribar a ser molt molest, és la fotòpsia, i degut a la mala comunicació 

pacient-professional sovint passa desapercebut. Pot aparèixer en estadis inicials de la 

malaltia però s’accentua en estadis avançats. Per altra banda, també es poden 

experimentar símptomes com la fotofòbia i la discromatòpsia.  

Pel que fa al fons d’ull, sovint s’hi pot observar “espícules òssies”, uns dipòsits de 

pigment d’aspecte característic (Fig 4), predominants a la perifèria i/o a la mitja 

perifèria, atenuació o aprimament dels vasos sanguinis retinals, i el cap del nervi òptic 

pàl·lid. Es podria dir que aquests tres signes de la retina són característics de la retinosi 

pigmentària.  

Un electroretinograma pot ajudar a la diagnosi i revela la peculiar pèrdua de la funció 

fotoreceptora, que a l’estadi primerenc de la malaltia sols s’observa en els bastons (Fig 

5). 

Fig. 4 Fotografia de fons d’ull composta d’una pacient de 

56 anys amb retinosi pigmentària, que mostra espícules 

òssies marcades a mitja perifèria, cap del nervi òptic 

pàl·lid, vasos atenuats i atròfia macular. [20] 
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En la primera etapa de la malaltia, l’exploració del fons d’ull pot ser totalment normal, ja 

que les espícules solen ser escasses o absents, l’aprimament dels vasos és mínim, i 

l’aparença del disc òptic també és normal. Alguns pacients poden presentar anomalies 

específiques com reflexes irregulars de la membrana limitant interna, eixamplament del 

reflex foveal, i lesions blanquinoses discretes a nivell de l’EPR. Cal dir, que no tots els 

pacients necessàriament presenten espícules òssies, alguns poden desenvolupar 

pigment semblant a la pols, mentre que altres presenten hiperpigmentació nummular. 

El grau d’hiperpigmentació pot variar molt en cada pacient, i no sempre reflecteix la 

severitat de la malaltia. 

Clínicament, la retinosi pigmentària és molt 

diferent d’altres distròfies de retina, incloses 

les que es manifesten al néixer o als primers 

mesos de vida (com l’amaurosi congènita de 

Leber), distròfies en les quals l’afectació 

fotoreceptora comença als cons (distròfia de 

cons i bastons), distròfies maculars, o trastorns 

que generalment no són progressius, com 

l’acromatòpsia i la ceguesa nocturna 

estacionària congènita. A més, el 20-30% dels 

pacients amb retinosi pigmentària presenten 

una forma sindròmica de la malaltia, és a dir, 

associada a afectacions o problemes extra-

oculars.  

Hi ha varis tipus de retinosi pigmentària sindròmica, la més coneguda i comú és la 

síndrome d’Usher, la qual està típicament associada a un dèficit neurosensorial, i val a 

dir que un 14% de retinosis pigmentàries diagnosticades són d’aquest tipus.[21] També 

es coneix la síndrome de Bardet Bield (BBS), menys freqüent que l’anterior, amb 

mutacions a almenys 11 gens diferents, i sovint associada a obesitat infantil, entre 

d’altres. 

El fet que es puguin trobar distròfies de retina associades a problemes externs, és a dir, 

sindròmiques, pot complicar la classificació d’una d’aquestes i per tant, està subjecte a 

discussió. De totes maneres, com es parlarà en algun dels propers apartats, hi ha pocs 

tractaments disponibles en la pràctica clínica actual. Aleshores, l’objectiu del 

professional hauria de ser proporcionar al pacient la millor informació possible sobre 

l’evolució clínica esperada i el patró d’herència de la malaltia. Així doncs, amb el 

desenvolupament d’un sistema de classificació el qual combini el diagnòstic clínic amb 

Fig 5. Registre d’electroretinograma en un ull 

sa i  en un ull amb retinosi pigmentària.[25] 
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els factors genètics subjacents podria proporcionar informació pronòstica vàlida 

respecte a la progressió i el resultat a llarg termini. [20, 21, 22, 23] 

3.1.3. Diagnòstic diferencial 

El grup de les distròfies hereditàries de retina és molt extens i inclou trastorns que 

principalment afecten la màcula i d’altres generalment estacionaris com l’acromatòpsia. 

Precisament, la posició exacta de la retinosi pigmentària dins d’aquest grup, es basa en 

criteris relativament objectius com els símptomes, anomalies del fons d’ull i 

electroretinogrames, però també en criteris aparentment arbitraris com l’edat 

d’aparició de la malaltia, però a l’hora de classificar una distròfia hereditària de retina, 

és important tenir en compte tot el curs de la malaltia, ja que alguns fenotips tendeixen 

a coincidir en les últimes etapes. [23, 24]  

Aleshores, el diagnòstic diferencial de la pèrdua de visió progressiva és complex. La RP 

es pot confirmar per l’afectació ocular bilateral amb alteració de la visió nocturna i 

pèrdua gradual de la visió perifèrica, així com per les espícules òssies amb aprimament 

vasculari pal·lidesa del disc òptic, que es distingeixen al fons d’ull. 

També s’ha de tenir en compte les variants de RP, com la retinosi punctata albescens 

(RPA), que sovint va acompanyada de ceguesa nocturna en l’infantesa i en l’exploració 

de fons d’ull directa també es pot observar pal·lidesa del disc, però en menor grau, els 

vasos no són tan prims i gairebé no hi apareixen espícules òssies, si és que n’hi ha. En 

canvi, un tret diferencial en la RPA són les petites taques blanques que cobreixen la 

major part del fons d’ull. Per tot això, és necessari conèixer les variants, i així s’evita 

excloure la RP i els seus subgrups del diagnòstic diferencial. 

A part de les formes no sindròmiques, també existeixen formes sindròmiques de retinosi 

pigmentària, de les quals les més freqüents són el síndrome d’Usher, que és una retinosi 

pigmentària acompanyada de sordesa, i el síndrome de Bardet Bield, que compta amb 

una alteració metabòlica a més de la retinosi pigmentària.  

Altres malalties poden imitar els signes i símptomes de la RP, com la distròfia de cons i 

bastons, però es pot detectar per l’aparició de la discromatòpsia abans de la nictalopia, 

pel fet que els primers fotoreceptors afectats són els cons. També hi ha certa semblança 

amb la ceguesa nocturna estacionària congènita (CSNB), ja que aquesta presenta 

nictalopia des del naixement, i generalment no és progressiva com en la RP. [19] 

Per acabar, la RP s’ha de distingir de les distròfies maculars, mencionades inicialment, en 

les quals el camp visual perifèric és normal, i de l’amaurosi congènita de Leber, una 
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distròfia de retina congènita. [23] Per això cal una avaluació minuciosa per arribarà al 

diagnòstic correcte. 

3.1.4. Tractament 

La retinosi pigmentària, actualment no compta amb cap tractament estàndard. Però el 

més recomanat durant anys ha sigut la suplementació amb vitamina A, que alguns 

estudis han demostrat que alenteix el deteriorament de la retina. De totes maneres, en 

una revisió recent no es va trobar cap benefici significatiu, i a part, quan se subministren 

altes dosis de vitamina A cal controlar la funció hepàtica.  

En els últims anys, s’ha comprès millor les causes genètiques de la RP i s’estan 

desenvolupant nous tractaments per combatre la malaltia. Les investigacions 

específiques de gens o mutacions apunten a la possibilitat que la teràpia d’augment o 

substitució de gens es pugui dissenyar per restaurar l’expressió gènica normal en els 

fotoreceptors. Una altra investigació, vol posar en pràctica la teràpia de reemplaçament 

cel·lular, que implica el trasplantament de cèl·lules mare retinals a l’ull, per així repoblar 

la retina amb fotoreceptors funcionals. [23] 

Per altra banda, hi ha molts tipus d’implants de retina electrònics que han demostrat ser 

prometedors per restablir la visió parcialment en pacients en etapa terminal de RP. Un 

tipus de tecnologia utilitza informació auditiva per substituir l’entrada sensorial visual. 

Aquestes vies són molt prometedores per la recuperació i preservació de la visió, però 

existeixen problemes complicats a l’hora de dur a terme la rehabilitació d’aquests 

pacients, així com desafiaments específics del dispositiu, com la vida útil d’aquest. 

Així doncs, en la pràctica clínica actual hi ha pocs recursos útils per a tractar la RP, i els 

més prometedors estan en ple estudi, per tant, l’objectiu principal del professional 

hauria de ser proporcionar al pacient la millor informació possible sobre l’evolució 

clínica esperada i el patró d’herència de la malaltia. El desenvolupament d’un sistema de 

classificació el qual combini el diagnòstic clínic amb els factors genètics subjacents 

podria proporcionar informació pronòstica vàlida respecte a la progressió i el resultat a 

llarg termini. I pel que fa a l’optometrista, posar a disposició del pacient ajudes de baixa 

visió i ajudar-lo en el procés d’adaptació podria ser molt útil. [20, 21, 23] 

4. NEUROPATIA ÒPTICA HEREDITÀRIA DE LEBER (NOHL) 

La Neuropatia Òptica Hereditària de Leber (NOHL) és una malaltia mitocondrial 

neurodegenerativa que afecta principalment al nervi òptic i que es caracteritza per una 
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pèrdua severa sobtada de visió en els adults joves, majoritàriament homes, que en són 

portadors. 

La NOHL va ser la primera malaltia humana que es va trobar que estava associada a una 

mutació de l’ADN mitocondrial (ADNmt) i la més prevalent. S’estima que el nombre 

d’afectats per la malaltia va d’entre 1 de cada 15.000-50.000 persones a tot el món. 

4.1. Quadre clínic 

La NOHL, malaltia caracteritzada per una pèrdua de visió central i atròfia òptica, és 

d’afectació bilateral sobtada i en alguns casos el mal de cap també és un símptoma 

destacable. 

4.1.1. Etiologia 

Durant molt temps es va creure que la NOHL seguia un patró d’herència lligada al 

cromosoma X, però no va ser fins al 1988 que la malaltia es va associar a mutacions de 

l’ADN mitocondrial (ADNmt), d’herència materna. Més del 90% d’aquestes mutacions es 

produeixen a les posicions 11778, 3460 o 14484 dels nucleòtids de l’ADNmt, i totes 

causen alteracions a 3 gens del complex I de la cadena respiratòria mitocondrial.  

Tot i que el factor etiològic principal de la NOHL és una mutació a l’ADNmt, aquesta no 

necessàriament deriva una pèrdua visual. Només el 50% dels homes i el 10% de les 

dones que presenten una mutació a l’ADNmt desenvolupen una neuropatia òptica [30]. 

Així doncs, la patogènesi de la LHON de moment no està definida. 

4.1.2. Edat d’aparició i progrés 

L’edat en que es pot manifestar la NOHL en forma de pèrdua visual va d’entre els 8 fins 

als 60 anys, però típicament es produeix entre els 15 i 35 anys. El curs de la pèrdua 

visual és generalment agut o subagut, però també es pot produir progressivament. 

L’interval de temps entre els dos ulls afectats és d’1,8 mesos de mitjana, i la progressió 

de la pèrdua visual en cada ull és de mitjana d’uns 3,7 mesos de durada. I pel que fa a la 

prevalença, en un 80% dels casos afecta a homes [31]. 

4.1.3. Símptomes i signes 

Inicialment, el pacient sol presentar una pèrdua de visió subaguda i indolora en un ull, 

tot i que en qüestió de setmanes o mesos l’afectació també es produeix a l’altre ull. 

L’agudesa visual sol ser menor de 0,05 (AVdec), s’observa una degeneració de les 

cèl·lules ganglionars de la retina i  una disfunció del nervi òptic que es manifesta en 

forma d’escotomes centrals o cecocentrals grans i densos al camp visual. 
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L’examen de fons d’ull pot 

mostrar capil·lars 

telangiectàtics i 

pseudoedema del disc 

òptic amb inflamació 

circumdant de la capa de 

fibres nervioses de la 

retina. Amb el pas del 

temps, es produeix la 

pèrdua del feix papilomacular amb la corresponent atròfia del nervi òptic temporal, que 

finalment s’estendrà als altres quadrants, donant lloc a una atròfia òptica difusa. La 

pèrdua visual de la NOHL sol ser permanent, tot i que un subgrup de pacients, 

particularment freqüent en la mutació 14484, pot recuperar certa agudesa visual.  

Un aspecte també remarcable de la NOHL és l’especificitat dels teixits. El nervi òptic està 

implicat de manera singular en la pèrdua preferent de les fibres més petites que 

constitueixen el feix papilomacular, i és per això que la pèrdua de percepció visual sol 

ser l’única manifestació clínica o símptoma, encara que constin alguns informes de 

pacients amb disfunció cardíaca, esquelètica o neurològica. [25] 

4.1.4. Diagnòstic diferencial 

Principalment, la LHON s’ha de distingir d’altres neuropaties òptiques hereditàries, com 

és el cas de l’atròfia òptica dominant, la qual té signes aparentment semblants als de la 

LHON, però en aquest cas la mutació es produeix a l’ADN autosòmic, i no a l’ADN 

mitocondrial. [28] 

La LHON, majoritàriament afecta a adults joves, però un percentatge no menys 

important de pacients són adults de més de 50 anys. Per tant, aquest factor, que a 

vegades s’obvia, ja que la gran majoria són adults joves, juntament amb la resta de 

característiques típiques de la malaltia, també s’hauria de tenir en compte alhora de 

determinar el diagnòstic definitiu. [29] 

4.1.5. Tractament  

Actualment no hi ha cap tractament per prevenir o revertir la LHON, però s’estan 

realitzant investigacions a varis llocs del món amb l’objectiu principal de compensar la 

pèrdua visual. 

Fig. 6. A i B mostren una imatge de la zona papil·lar als dos ulls en 

l’etapa aguda, on els discs òptics es veuen hiperèmics i la capa de fibres 

nervioses està inflamada, com senyala la fletxa. [32] 
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Pel que fa a tractaments farmacològics, estudis duts a terme amb vitamines, com l’àcid 

fòlic o vitamines B2 i B12, i suplements vitamínics, no han demostrat la seva eficàcia en 

el tractament de la malaltia. Però encara que l’administració de vitamina B12 no hagi 

estat un tractament exitós per la LHON, podria ser útil en els casos que la deficiència de 

B12 avança la pèrdua visual en la LHON. 

Per altra banda, s’ha observat resultats esperançadors amb certs agents antioxidants. El 

coenzim Q10 s’ha utilitzat tradicionalment per tractar patologies relacionades amb la 

funció mitocondrial malmesa i és conegut per jugar un paper important en el procés de 

producció de l’energia mitocondrial, però en el seu estat natural, que es pot aconseguir 

a farmàcies o com a suplement alimentari, no ha tingut efectes destacables. Una forma 

artificial del Q10, és la Idebenona, en la qual les molècules de Q10 són més petites que 

en estat natural i per tant, es consideren més absorbibles per les cèl·lules i els 

mitocondris. Aquesta forma artificial del coenzim Q10, que va ser desenvolupada 

originalment pel tractament de l’Alzheimer, no va proporcionar cap efecte positiu 

determinant en aquests tipus de trastorns. De totes maneres, en el tractament de 

l’Atàxia de Friedrich, una malaltia neurològica hereditària rara, s’ha vist que aquest 

medicament hi té algun tipus de benefici. Quant a la LHON, les últimes investigacions 

amb idebenona han mostrat un efecte positiu en la visió d’algunes persones afectades, 

sobretot si el tractament s’ha iniciat a una etapa primerenca de la malaltia i quan encara 

el segon ull no ha estat afectat. Tot i així, s’ha de tenir en compte que la idebenona és 

un antioxidant i, com a conseqüència, pot tenir efectes nocius per l’organisme i 

contribuir al desenvolupament d’un càncer o malalties cardiovasculars, per exemple. 

Altrament, s’han estudiat estratègies per aturar el curs de la LHON que es basen en les 

teràpies gèniques, però cap d’aquestes s’utilitza o s’ha utilitzat encara en pacients, de 

moment són purament experimentals i romanen a l’espera d’evidència de la seva 

seguretat i utilitat. 

Per altra banda, als pacients de LHON se’ls recomana que s’abstinguin de prendre 

alcohol, tabac i alguns antibiòtics que també interfereixen en la fosforilació oxidativa 

mitocondrial.  

Com s’ha esmentat anteriorment, no existeix, de moment, cap tractament efectiu per la 

LHON, però no s’ha de menystenir les ajudes de baixa visió, amb les quals molts pacients 

aconsegueixen una millora de la autonomia i per tant, de la seva qualitat de vida. [27] 
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5. SÍNDROME DE STARGARDT  

La Síndrome de Stargardt és la distròfia macular hereditària més prevalent en adults i 

infants. Una de cada 8.000-10.000 persones la pateixen. És d’herència autosòmica 

recessiva associada a mutacions al gen ABCA4, causants de la malaltia, i es podria dir 

que és clínica i genèticament molt heterogènia. [34] 

5.1. Quadre clínic  

La síndrome de Stargardt es caracteritza habitualment per una pèrdua  progressiva de la 

visió central, la qual causa visió borrosa i, a vegades, dificultat per adaptar-se a la foscor. 

5.1.1.  Etiologia  

La Síndrome de Stargardt és d’herència autosòmica recessiva i causada per una variant 

de seqüència en el gen ABCA4, i es creu que la freqüència de portadors és d’1 de cada 

20 individus. Les mutacions del gen ABCA4 que causen malalties, també s’associen a la 

distròfia de cons, cons i bastons, i distròfia bastons-cons.  

El gen ABCA4 és altament polimòrfic, que consta de 50 exons, i amb més de 900 variants 

de seqüència directament associades a malalties fins a dia d’avui. Aquest gen codifica un 

transportador ABCR expressat específicament als cons i bastons de la retina, per tant, 

defectes a l’ABCR causen una acumulació principalment de pigments de lipofuscina als 

fotoreceptors i a les cèl·lules de l’epiteli pigmentari de la retina, provocant en última 

instància la mort cel·lular de l’EPR i la conseqüent pèrdua de fotoreceptors.  

5.1.2. Edat d’aparició i progrés 

Stargardt, generalment, apareix a la infantesa, amb un segon pic d’incidència en adults 

joves. Tot i que també hi ha un percentatge d’afectats a edats més avançades, rarament 

es manifesta després de la sisena dècada. 

Hi ha una evidència creixent que relaciona l’inici de la malaltia amb la gravetat de les 

variants subjacents del gen ABCA4. Aleshores, en els casos que la malaltia inicia el seu 

curs a la infància, s’associa a variants o mutacions més deletèries, en canvi, com més 

tard apareix la síndrome, menys nociva es suposa que és la mutació i més bon pronòstic 

es preveu. Tanmateix, aquest paràmetre s’hauria d’interpretar amb precaució, ja que 

depèn principalment del grau d’afectació de la fòvea. 
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5.1.3. Símptomes i signes  

Les característiques fenotípiques de la malaltia de Stargardt varien àmpliament degut al 

gran nombre de variants de seqüència causants de la malaltia identificades al gen 

ABCA4. 

Habitualment, la Síndrome de 

Stargardt es presenta com una 

pèrdua progressiva de la visió 

central bilateral, símptoma que 

sol aparèixer entre les dues 

primeres dècades de vida, com 

ja s’ha mencionat 

anteriorment. A més a més, a 

mida que la síndrome avança, 

també es veu afectada la visió 

del color, i els pacients 

manifesten dificultat d’adaptació a la foscor. Pel que fa al camp visual perifèric, 

generalment es manté intacte i no s’espera simptomatologia respecte a la ceguesa 

nocturna. De totes maneres, com s’ha mencionat en apartats anteriors, el curs natural 

de la malaltia està marcat per una alta variabilitat clínica pel que fa a l’edat d’inici, el 

patró de les lesions del fons d’ull i la velocitat de progressió.  

Els signes clínics típics de la síndrome de Stargardt són les taques groguenques de la 

retina, fruit de l’acumulació de lipofuscina a nivell de l’EPR i l’atròfia coriorretiniana, de 

l’EPR i dels fotoreceptors. 

Inicialment, l’oftalmoscòpia pot revelar un fons d’ull normal o lleus anomalies retinals, 

inclosa la pèrdua del reflex foveolar o una alteració lleu de l’EPR, amb o sense pèrdua 

visual. Aleshores, cal realitzar un seguit de proves per evitar el retard del diagnòstic.  

Una OCT-SD mostrarà una pèrdua de l’arquitectura normal d’inici a la màcula central, 

amb una preservació de la màcula perifèrica a primera instància. Amb la prova de 

l’autofluorescència, s’observarà una fluorescència reduïda de l’EPR central, envoltada 

d’una part més brillant/fluorescent d’aparença similar a una maculopatia amb forma 

d’ull de bou.   

Cal esmentar que, al moment d’aparició de la malaltia, gairebé un terç dels nens és 

probable que no presenti taques retinals a l’exploració de fons d’ull, que es 

Fig. 5. (A) Fons d’ull on s’aprecien taques groc-blanquinoses a la 

retina amb atròfia macular, típic de Stargardt força avançat. (B) Una 

autofluorescència del mateix fons d’ull, en la qual s’observa la 

brillantor destacable de les taques de lipofuscina a la mitja perifèria, 

i l’àrea macular amb absència de senyal. [33] 
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desenvolupen amb el temps i s’associen a una atròfia macular creixent; per això el 

diagnòstic també es pot retardar. 

5.1.4. Diagnòstic diferencial 

Sovint es tendeix a confondre la síndrome de Stargardt amb el fundus flavimaculatus. 

Estudis genètics han demostrat que el més probable és que el dos siguin trastorns 

d’herència autosòmica recessiva amb diferents expressions o característiques causades 

per la mutació del gen ABCA4, per la qual cosa poden considerar-se diferents tipus d’una 

mateixa malaltia hereditària que afecta a l’EPR i als fotoreceptors. 

El diagnòstic diferencial també inclou distròfies de retina i/o maculars com la distròfia 

coroidea areolar central (DCAC), l’acromatòpsia, la distròfia de cons (DC) i la de cons i 

bastons (DCB). [34, 36] 

5.1.5. Tractament 

Actualment, hi ha una manca de consens considerable referent a la teràpia més 

adequada per pacients amb síndrome de Stargardt, i els possibles tractaments reals són 

escassos. Els últims estudis es centren en millorar la comprensió dels defectes genètics i 

els mecanismes patogènics que deriven a la lesió visual, en comptes de proposar pautes 

de seguiment i tractament dels pacients. 

Encara que no hi hagi un tractament aprovat i definitiu per la Síndrome de Stargardt, 

s’estan duent a terme algunes investigacions, de les quals les més prometedores són els 

moduladors del cicle visual, inhibidors de complement, teràpia gènica i teràpia amb 

cèl·lules mare. 

 Moduladors del cicle visual: Als pacients amb la mutació del gen ABCA4 se’ls 

altera el cicle visual, de tal manera que els subproductes de vitamina A 

s’acumulen tòxicament a l’EPR. El què pretenen els moduladors del cicle visual, 

per exemple, l’Emuxistat, és evitar aquest cúmul de dímers tòxics de vitamina A 

a nivell de l’EPR, amb la finalitat d’alentir la pèrdua visual i el dany retinal. 

 Inhibidors de complement: El complement C5 es creu que està involucrat en el 

desenvolupament de la síndrome de Stargardt. I amb la finalitat d’inhibir aquest 

complement, s’ha dissenyat l’Avacincaptad Pegol, el qual està en fase d’estudi, 

però es suposa que podria reduir la disfunció de l’EPR i la degeneració dels 

fotoreceptors. 
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 Teràpia gènica: Es basa en la introducció d’un gen funcional a la retina, 

complementant el paper del gen afectat per restaurar el cicle normal de l’11-cis-

retinal i prevenir l’acumulació de lipofuscina.  

 Teràpia amb cèl·lules mare: es tracta de substituir cèl·lules mortes de l’epiteli 

pigmentari de la retina per cèl·lules mare embrionàries funcionals de l’EPR. Es va 

demostrar en un experiment amb ratolins, que s’havia millorat la funció visual i 

la supervivència dels fotoreceptors d’una manera dependent de la dosi. 

6. ACROMATÒPSIA 

L’acromatòpsia o ceguesa total als colors és una de les moltes distròfies hereditàries que 

afecten la retina central, causada per mutacions genètiques. Es tracta d’un trastorn 

autosòmic recessiu i poc freqüent. Tot i ser rara, s’estima que una de cada 30.000 

persones al món la pateixen.  

6.1. Quadre clínic  

Es caracteritza per la pèrdua de funció dels cons, dèficit sever de visió del color, 

nistagme, fotofòbia i agudesa visual molt reduïda. 

6.1.1. Etiologia 

Un total de 5 gens s’han associat a aquesta malaltia: GNAT2, PDE6C, PDE6H, CNGA3 i 

CNGB3, els quals codifiquen components fonamentals del procés de fototransducció 

dels cons.  

Les mutacions en el gen CNGB3 són les més predominants (en un 40-50% dels casos, 

aproximadament), seguida de les del gen CNGA3, en canvi, la resta són rares. [39] 

La majoria de pacients acròmats amb variants en als gens CNGA3, CNGB3, GNAT2, i 

PDE6C solen tenir acromatòpsia completa amb característiques clíniques semblants. No 

es pot observar una correlació genotip-fenotip,  però els individus amb acromatòpsia 

associada al gen ATF6, que encara està en estudi, per norma general tenen la fòvea mal 

formada. 

Sobre l’acromatòpsia incompleta, certes variants patogèniques dels gens CNGA3 i 

GNAT2 estan associades a un fenotip molt lleu d’aquesta i a la tricromia d’oligo-cons. 

També s’ha vist que variants patogèniques en el gen PDE6H poden derivar a la forma 

incompleta de l’acromatòpsia.  



 
 

30 
 

Fig. 6. Imatges d’una persona acròmata. (A)El fons d’ull 

característic. (B) Una autofluorescència de fons d’ull. (C) 

Una OCT de la zona macular. [40] 

6.1.2. Prevalença 

La prevalença de l’acromatòpsia no arriba al 0,00003%, és a dir, aproximadament  1 de 

cada 30.000 individus pateixen aquest trastorn al món. [39] 

A certes regions geogràfiques, la consanguinitat parental és un fet comú. Com a 

Pingelap, una petita illa dels Estats Federats de Micronèsia, al bell mig de l’oceà Pacífic, 

on entre el 4 i 10% dels seus habitants tenen acromatòpsia, secundària a una variant o 

mutació del gen CNGB3. Aleshores, d’aquí prové l’anomenada ceguesa pingelapesa, un 

altre manera de parlar de la acromatòpsia. 

6.1.3. Edat d’aparició i progrés 

L’acromatòpsia es sol manifestar durant la infantesa i es tracta d’una malaltia 

estacionària, encara que podria derivar a una degeneració macular. 

6.1.4. Signes i símptomes  

L’acromatòpsia completa també es coneix com monocromatisme de bastons o 

monocromatisme, daltonisme complet (o total), ceguesa diürna (hemeralopia) o 

ceguesa pingelapesa, mencionada anteriorment. Clínicament és coneguda com a 

acromatòpsia completa o acromatòpsia completa amb agudesa visual reduïda. 

L’acromatòpsia incompleta, clínicament també s’anomena ‘atípica’, acromatòpsia 

incompleta o acromatòpsia 

incompleta amb agudesa visual 

reduïda.  

Els signes clínics de l’acromatòpsia 

varien segons el nombre i tipus de 

cons afectats. En general es 

caracteritza per la disminució de 

l’agudesa visual, nistagme pendular, 

molta sensibilitat a la llum 

(fotofòbia), un petit escotoma 

central, que sol ser difícil de 

demostrar, fixació excèntrica i 

manca de discriminació del color, 

que pot ser reduïda o absoluta. 

També és comú que els pacients 

acròmats presentin hipermetropia. En un pacient amb acromatòpsia completa, es 
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desenvolupa nistagme durant les primeres setmanes després del naixement, seguit 

d’una major sensibilitat a la llum (fotofòbia). La millor agudesa visual varia segons la 

gravetat de la malaltia; arribant a ser de 20/200 o menys en l’acromatòpsia completa i 

de 20/80 en acromatòpsies incompletes.[37, 39] El nistagme i la fotofòbia poden 

millorar lleugerament amb el temps, però l’agudesa visual sol ser estable. Aquest últim 

tret és característic de l’acromatòpsia, ja que en altres distròfies de retina, l’agudesa 

visual sol empitjorar amb el pas del temps.  

Com que hi ha gran varietat de mutacions genètiques, i el patró de pèrdua de la funció 

dels cons és complex, la variabilitat fenotípica no ha de sorprendre. Alguns individus 

amb acromatòpsia incompleta  tenen un aspecte fenotípic similar al dels pacients joves 

amb distròfia de cons precoç. Aquests poden presentar menys fotofòbia i menys 

dificultat a l’hora de discriminar els colors.  

En l’exploració de fons d’ull es sol observar una retina normal, però en alguns individus 

s’hi poden observar canvis maculars i aprimament dels vasos, i la tomografia de 

coherència òptica (OCT) revela canvis maculars que poden progressar a mida que passa 

el temps. La majoria dels afectats pateixen acromatòpsia completa, en la qual els 

símptomes es poden explicar fàcilment per la manca total de la funció dels cons o funció 

visual fotòpica, per tant les funcions visuals són dirigides pels bastons, fotoreceptors 

escotòpics.  

En rares ocasions els pacients tenen acromatòpsia incompleta, en la qual un o més tipus 

de cons poden funcionar parcialment juntament amb els bastons. Els símptomes són 

similars als de l’acromatòpsia completa, però generament són menys greus. La 

discriminació del color varia des d’una bona conservació de la visió del color, fins a un 

deteriorament sever de la percepció dels colors. No sol aparèixer fotofòbia, i l’agudesa 

visual és millor que en l’acromatòpsia completa. 

6.1.5. Diagnòstic diferencial 

Aquest trastorn visual, difícilment es confon amb altres malalties, ja que compta amb 

uns trets molt característics mencionats en apartats anteriors. 

Algunes condicions a considerar al diagnòstic diferencial són, en primer lloc, el nistagme 

congènit, per ser el nistagme una de les primeres manifestacions clíniques en 

l’acromatòpsia. Seguidament, també s’inclou l’acromatòpsia o discromatòpsia cerebral, 

que sovint s’associa amb dèficits de la visió cromàtica greus o totals, i que poden sorgir 

de manera accidental després de febre cerebral, trauma cortical o infart cerebral, 

especialment en lesions del còrtex ventral occipital. 
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I per últim, algunes distròfies de retina hereditàries també es podrien confondre amb 

l’acromatòpsia, com és el cas de la distròfia de cons o l’amaurosi congènita de Leber.  

6.1.6. Tractament i gestió dels casos 

Seria adequat incorporar un filtre fosc o especial (el CPF 550 XD i CPF 527 són 

particularment útils) a les ulleres de les persones acròmates, o lents de contacte amb 

filtre vermell, per reduir la fotofòbia, evitar danys per la llum a la retina i millorar 

l’agudesa visual. [37, 39] 

Pel que fa a les ajudes de baixa visió, s’inclouen les lupes d’alta potència per llegir, així 

com els dispositius digitals o electrònics. 

Els nens i nenes amb dèficit visual a causa de l’acromatòpsia, haurien de seure 

preferentment al davant de l’aula, per així aconseguir el major augment visual amb les 

seves ajudes, i lluny de les finestres per evitar al màxim els efectes d’enlluernament. 

Per altra banda, les revisions oftalmològiques, en nens, estan indicades cada 6-12 mesos 

per controlar els canvis de refracció i obtenir la millor agudesa visual corregida possible. 

En els adults, s’aconsella fer revisions cada 2-3 anys. 

Actualment, hi ha varies teràpies en estudi. Per una banda, un assaig d’intervenció 

clínica de fase I/II, de seguretat i eficàcia per la teràpia gènica amb vectors virals AAV per 

l’acromatòpsia relacionada amb els gens CNGA3 i CNGB3. Per l’altra, en assajos clínics 

d’observació, es recluten pacients acròmats per l’avaluació clínica i establir la història 

natural de la malaltia. [37] 

Per últim, cal destacar la importància de l’assessorament o consell genètic en malalties 

hereditàries, el procés en el qual es proporciona a les persones i famílies informació 

sobre la naturalesa, herència i implicacions dels trastorns genètics  per ajudar a prendre 

decisions mèdiques i personals informades. Laboratoris especialitzats poden oferir un 

diagnòstic prenatal a les parelles de risc. 

7. ALBINISME OCULAR (OA) 

L’albinisme és una condició genètica caracteritzada per una manca de pigmentació 

produïda per un dèficit de producció de melanina. Quan aquest dèficit té un impacte 

sever en el desenvolupament de l’ull i el sistema visual, es parla d’albinisme ocular i va 

acompanyat d’un seguit de deficiències oftàlmiques com la hipoplàsia foveal, entre 

d’altres. 
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Quan parlem d’albinisme no ens referim a una entitat única, sinó a un grup heterogeni 

de trastorns congènits amb un dèficit de melanina comú. El tipus més greu és l’albinisme 

oculocutani (OCA1A), que es caracteritza per una manca total de producció de melanina 

durant tota la vida, mentre que les formes més lleus d’albinisme oculocutani (OCA1B, 

OCA2, OCA3 i OCA4) mostren certa acumulació de pigment al llarg del temps.  

Aquests trastorns també es poden classificar en 3 categories generals segons la regió 

d’hipopigmentació que involucren. En primer lloc la zona del neuroectoderm (el cas de 

l’albinisme ocular, OA), en segon lloc, la cresta neural (albinoidisme) o ambdues regions 

hipopigmentades (albinisme oculocutani). En el cas de l’albinisme ocular hi ha 

hipopigmentació del neuroectoderm ocular (iris i epiteli pigmentari retinal) que es 

manifesta clínicament amb transil·luminació de l’iris, s’aprecia una hipoplàsia macular, 

hipopigmentació coriorretiniana, fotofòbia i nistagme. Pel que fa al terme 

d’albinoidisme, s’aplica a una afectació en la qual la hipopigmentació es limita als teixits 

d’origen de la cresta neural (pell, cabells i estroma de l’iris), i a diferència dels pacients 

amb OA, els que pateixen albinoidisme no manifesten hipoplàsia macular, nistagme, 

fotofòbia ni disminució AV. 

7.1.  Quadre clínic 

L’albinisme ocular (OA1), també anomenat albinisme ocular lligat al cromosoma X 

(XLOA) i de tipus Nettleship-Falls, es defineix com una condició la qual es caracteritza 

per un dèficit de melanina, en aquest cas en algunes estructures oculars, i que com a 

conseqüència produeix mancances en el sistema visual. Aquest trastorn s’estima que té 

una prevalença d’entre 1 de cada 60.000-150.000 persones al món. [41] 

7.1.1. Etiologia 

L’albinisme ocular és conseqüència d’una mutació al gen GPR143 del receptor acoblat a 

la proteïna G143 en una regió del cromosoma X, que codifica una glicoproteïna de 

membrana localitzada als melanosomes, vesícules dels melanòcits que contenen la 

melanina.  

Generalment, degut a que està lligat al cromosoma X, l’AO el manifesten homes. Les 

dones, habitualment, només en són portadores, rarament manifesten la condició 

genètica. Es considera que els pocs casos en els quals les dones mostren el mateix 

fenotip que els homes, són degudes a una mutació homozigot al mateix gen, a la 

monosomia parcial del cromosoma X o a la inactivació del cromosoma X.  
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7.1.2. Símptomes i signes 

Tots els tipus d’OCA i OA tenen característiques clíniques similars. En estadis inicials, es 

sol presentar nistagme (nistagme infantil), en diversos graus de severitat. Típicament 

també es manifesta agudesa visual reduïda, hipopigmentació de l’iris i l’EPR, displàsia 

foveal i projeccions anormals de la via òptica. 

El creuament anormal de les fibres quiasmàtiques i post quiasmàtiques es pot 

demostrar mitjançant la prova dels potencials evocats visuals (PEV) monoculars, la qual 

ens notifica alteracions a les vies visuals, i és un tret clau per diferenciar l’albinisme 

d’altres condicions. 

Pel que fa a la refracció, és comú presentar algun tipus d’ametropia. La més comuna és 

la hipermetropia amb astigmatisme oblic. 

També és destacable la fotofòbia o fotodisfòria, ja que molts individus amb albinisme 

ocular l’experimenten, però és variable pel que fa a intensitat i significació d’un pacient 

a un altre. En alguns, la fotofòbia pot arribar a ser el símptoma més incapacitant.  

La majoria de pacients també tenen la funció binocular alterada, total o parcialment, 

com a conseqüència del creuament o decussació anormal de les fibres del nervi òptic al 

quiasme i estrabisme.  

Com que l’albinisme sovint s’associa a la disminució de la visió, nistagme i errors 

refractius, l’agudesa visual de reconeixement pot variar segons la posició del cap, la 

precisió de la prescripció d’ulleres i l’experiència del professional que avalua l’agudesa 

visual.  

Els signes i símptomes esmentats en casos d’albinisme es poden produir, però no 

necessàriament tots.  

L’albinisme ocular presenta una afectació dermatològica i dels annexos lleu, de manera 

que el defecte universal en la producció de melanina, pot passar desapercebut durant la 

clínica, si no es compara amb els germans/es no afectats. En famílies amb to de pell fosc, 

els homes afectats tendeixen a tenir una pigmentació més clara que els seus germans no 

afectats. A alguns homes afectats els apareixen taques hipopigmentades irregulars als 

braços i cames. En el cas que les afectades siguin dones heterozigotes, la majoria 

presenten una transil·luminació de l’iris, més prominent a la perifèria. El fons d’ull 

mostra un patró de deficiència de pigmentació a l’epiteli pigmentari de la retina, més 

dramàtic a la retina perifèrica.  
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7.1.3. Diagnòstic diferencial  

El diagnòstic diferencial inclou varis tipus d’albinisme oculocutani (OCA), pel fet que 

comparteixen símptomes i signes. I també altres anomalies que es mencionen a 

continuació: el monocromatisme de cons blaus, ceguesa nocturna estacionària 

congènita (CNSB), albinisme ocular amb sordesa neurosensorial, distròfia de cons amb 

resposta escotòpica supranormal, amaurosi congènita de Leber, acromatòpsia, nistagme 

congènit lligat al cromosoma X, i la síndrome de nistagme infantil autosòmic dominant. 

[46] 

Degut als nivells habitualment normals de pigmentació en la pell, ulls i cabells, s’estima 

que moltes persones amb albinisme ocular poden no haver-se diagnosticat ni detectat 

clínicament. De totes maneres, les persones amb albinisme ocular presenten, com ja 

hem dit, les mateixes alteracions visuals o molt semblants que la resta de tipus 

d’albinisme. 

7.1.4. Tractament i gestió dels casos 

Encara que s’hagin fet avanços importants en moltes condicions metabòliques, 

l’albinisme de moment no té cura.  

Pel que fa a la pell, tot i que en el cas de l’albinisme ocular l’afectació és lleu, cal educar 

en la precaució, anar alerta amb la radiació solar, protegir-se amb cremes o roba i no 

exposar-s’hi durant un temps prolongat.  

Els ulls també es recomana protegir-los de la llum solar, sobretot per la fotofòbia que 

això produeix a les persones amb aquesta condició. Una opció podrien ser unes ulleres 

amb lents oftàlmiques molt fosques, o si al pacient no li és còmode i la seva visió es veu 

reduïda, pot optar per barrets. 

El nistagme, de manera natural, sol disminuir amb el pas del temps. A més, els pacients 

aprenen a modificar la postura del cap, buscant el punt nul del nistagme, per així 

‘sincronitzar’ la posició de mirada i produir un nistagme de la mínima amplitud possible. 

En els estrabismes greus es pot dur a terme una cirurgia dels músculs oculars, i així 

millorar la postura del cap i la visió, encara que en molts casos s’ha de repetir l’operació.  

Així doncs, es recomanen exàmens oftalmològics anuals per pacients menors de 16 anys, 

i després, cada 2-3 anys. Si existeix defecte refractiu, es corregeix amb ulleres o lents de 

contacte el més aviat possible, però podria ser que la visió mai s’estabilitzés en alguns 

casos degut a la hipoplàsia foveal irreversible.  
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Finalment, també s’aconsella a les famílies, amb o sense altres individus albins, comptar 

amb l’assessorament genètic, que els proporcionarà informació sobre la naturalesa, 

herència i implicacions de les malalties genètiques. 

8. AJUDES DE BAIXA VISIÓ 

Tal com s’ha descrit en apartats anteriors, en molts casos, patir una malaltia ocular rara 

és sinònim de pèrdua visual severa. Per definició, un pacient amb baixa visió, segons la 

OMS (2009), és aquell que amb la millor correcció en l’ull amb més bona visió té una 

agudesa visual igual o menor a 20/60, i el camp visual és de 10º o inferior. La OMS ha 

estimat que cada any es detecten d’1 a 2 milions de casos nous de baixa visió. 

Concretament, la retinosi pigmentària és una de les 5 malalties que més produeixen 

baixa visió. 

En la majoria de casos els tractaments oftalmològics són limitats o inexistents. El paper 

de l’optometrista com a professional de l’atenció visual primària és el de vetllar per 

oferir alternatives que permetin al pacient aprofitar al màxim la seva ‘resta visual’, així 

com informació i consell per entendre la problemàtica i com afrontar-la. 

Per aprofitar aquesta resta de visió, l’optometrista especialista en baixa visió 

determinarà quines ajudes de baixa visió estan disponibles en cada cas.  

Les ajudes per la baixa visió es poden classificar en dos grans grups segons la seva 

naturalesa: les ajudes òptiques i les no òptiques. Les primeres es basen en la 

magnificació o disminució de la imatge mitjançant sistemes òptics, les lents. I en canvi, 

les últimes afavoreixen la utilització de la visió mitjançant altres opcions. 

Depenent del tipus de pèrdua visual, el pacient necessitarà un tipus o altre d’ajuda de 

baixa visió, ja sigui òptica o no: per exemple, si el dèficit visual és degut a una pèrdua de 

camp visual central, s’utilitzarà una ajuda 

que magnifiqui la imatge per millorar la 

visió d’aquesta. En canvi, per un cas de 

pèrdua de camp visual perifèric, es 

podrien utilitzar prismes per desplaçar la 

imatge lateral al centre, o bé ajudes que 

disminueixin la imatge, que augmentaran 

el camp visual del pacient, encara que perdi visió del detall. 

Fig. 7. Telescopi de Galileu muntat en ullera.[50] 
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Per aconseguir una millor visió llunyana, actualment, s’utilitzen telescopis de Kepler i de 

Galileu (veure Fig 7.), una ajuda òptica estàtica la qual permet percebre la imatge 

augmentada.  

Pel que fa a la visió propera, el ventall d’ajudes s’amplia, i podem comptar amb lupes, 

ulleres hiperoculars, doblets, ulleres amb biprisma, telemicroscopis, segments asfèrics i 

ajudes electròniques, com ara els circuits tancats de televisió. Totes elles amb 

avantatges i inconvenients en els quals no s’aprofundirà. 

Les ajudes no òptiques, com s’ha mencionat abans, són aquelles que no compten amb 

lents o sistemes òptics, sinó que permeten un millor ús de la visió mitjançant una millor 

il·luminació, contrast, la postura o la distància de treball, filtres, faristols, macrotips, 

entre d’altres.  

Finalment, caldria remarcar que cada pacient és diferent, amb unes expectatives  i 

necessitats visuals concretes. És a dir, a cadascun se li ha de proporcionar aquella ajuda 

que més s’ajusti a les seves necessitats, valorant no només el tipus de pèrdua visual.    

9. DISCUSSIÓ I CONCLUSIONS 

Les malalties oculars minoritàries afecten a una part important de la població mundial i 

sovint no se’ls dóna el suport necessari perquè no són rentables a nivell econòmic. Els 

pacients han de fer front a problemes, com per exemple el retard en el diagnòstic o la 

incertesa en la qual es veuen sotmesos durant el temps d’espera. 

És cert que en els últims anys han agafat força moltes associacions que vetllen per a què 

aquests pacients no se sentin desatesos, però tot i així, segueixen patint unes 

mancances que sols en un futur, amb ajuda econòmica i de la investigació científica, es 

podran compensar.  

Caldria destacar el paper de l’optometrista en l’assessorament i l’atenció no 

oftalmològica, per aconseguir que el pacient afectat, segons la pèrdua visual de cada 

cas, pugui aprofitar al màxim la resta visual mitjançant la rehabilitació visual amb ajudes 

per baixa visió, i gaudeixi de la millor qualitat de de vida possible.  

La retinosi pigmentària, la neuropatia òptica hereditària de Leber, la síndrome de 

Stargardt, l’acromatòpsia i l’albinisme ocular són algunes de les malalties oculars 

minoritàries (MOM) més freqüents. Mitjançant aquest treball, s’han anat analitzant 

totes elles i s’ha explicat amb detall la seva etiologia, simptomatologia i semiologia, 

característiques clíniques, diagnòstic i tractament de cadascuna per arribar a una 
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discussió respecte les dificultats i limitacions en la gestió de la discapacitat visual 

associada i la problemàtica psicosocial que les acompanya. 

El que pretén aquesta discussió, és crear debat sobre les dificultats i limitacions que es 

troben a l’hora de gestionar la discapacitat visual que presenten pacients amb MOM. 

Ja s’ha vist que rarament una MOM, o almenys les que hem analitzat més 

detalladament, pot passar desapercebuda fins un cop detectada, si és que s’arriba al 

diagnòstic. És a dir, poques MOM causen problemes irrellevants o lleus en els individus. 

La majoria són d’origen genètic i provoquen danys irreversibles pel que fa a la visió del 

pacient. I és per això que cal donar molta importància a com es duu a terme la gestió de 

la discapacitat visual la qual es veuen obligats a afrontar aquesta gran part de pacients. 

En l’actualitat, quan a una persona se li detecta una malaltia, una de les primeres coses 

que fa és informar-se sobre aquesta. Per tant, si no es compta amb una bona base de 

dades o plataforma informativa amb llenguatge adequat a la població general, podria 

suposar un inconvenient important pel pacient. Per això és necessària l’existència de 

portals com Orphanet, que amb el temps s’han anat reinventant per proporcionar 

informació sobre MM, i particularment MOMs, dirigida al públic popular, però també a 

la comunitat científica. 

El 2010 va sorgir RareConnect, una xarxa social empesa per pacients de comunitats de 

malalties rares, centrada a la millora dels pacients, intercanvi d’experiències, solucions 

de salut innovadores, i resultats d’investigacions per i sobre aquestes malalties. També 

l’associació FEDER és una bona ajuda pels pacients amb aquest perfil, la qual a part 

d’intercanviar punts de vista i fer més accessible informació sobre el tema als pacients, 

es dedica a donar visibilitat i a buscar finançament per a la investigació de les malalties 

minoritàries (MM), intentant tenir veu als mitjans de comunicació.  

Es pot considerar que en els últims anys s’ha avançat positivament pel que fa a la 

visibilitat de les malalties minoritàries (MM), però encara queda lluny d’assolir els 

objectius de finançament per la investigació i llançament de medicaments per a 

tractaments cars i efectius. 

També caldria destacar una associació clau en la gestió de la discapacitat visual a l’estat 

espanyol, la ONCE (Organització Nacional de Cecs d’Espanya) que des de 1938 està en 

actiu, fruit de la reivindicació de capacitats d’un grup de persones que van negar-se a ser 

marginats socials. La institució, al llarg d’aquests anys, ha anat creant un sistema de 

serveis socials especialitzats per a persones cegues, que avui és de referència mundial 

per associacions de cecs i per a professionals de l’àmbit social. És un sistema de serveis 
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que posa especial atenció a la rehabilitació, perquè les persones amb discapacitat visual 

puguin superar d’alguna manera les dificultats d’aquesta i desenvolupar-se en els àmbits 

social, laboral i personal. Alguns elements que desenvolupa i cerca l’ONCE, entre 

d’altres, són l’autonomia personal, l’atenció educativa, la normalització laboral i 

l’accessibilitat universal. 
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