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CATARACTA CONGENITA BILATERAL COM A PRIMERA
MANIFESTACIO DEL SINDROME DE WOLFRAM
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Introduccio. El sindrome de Wolfram es considera una malaltia neuro-degenerativa rara amb
una prevalenga entorn a 1 cas per cada 770.000 habitants. Habitualment segueix un patré
d'heréncia autosdmica recessiva i els gens implicats sén el WFS1 i el CISD2. Clinicament se'l
coneix per I'acronim DIDMOAD (diabetis insipida, diabetis mellitus, atrofia optica i sordesa) i
sol debutar amb diabetis associada a atrofia optica en els primers 10 anys d'edat.

Cas clinic. Es presenta un cas atipic d'una nena de 2 anys diagnosticada de cataracta
congénita bilateral com a unica manifestacid clinica. Els antecedents familiar sén
remarcables: consanguinitat i diabetis dels progenitors, diabetis i atrofia Optica bilateral no
filiada en el germa. Les proves complementaries descarten una malaltia sistémica infecciosa
o autoimmune. L'estudi genétic evidencia una mutaci6 en el gen WFS1 en heterozigosi.
Conclusié. A la literatura hi ha pocs casos on el sindrome de Wolfram es manifesti
primerament amb una cataracta. Es comunica un cas de Wolfram singular per la seva
heréncia genética i presentacio clinica.



