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PALABRAS CLAVE Resumen

Retina; Introduccion: La retinosis pigmentaria es la forma hereditaria y cronica mas comun de distrofia
Retinosis retiniana. Esta condicion se caracteriza inicialmente por la afectacion progresiva de los fotorre-
pigmentaria; ceptores y, posteriormente, de otras capas de la retina. En la exploracion ocular esta situacion
Degeneracion se traduce como palidez del disco optico, disminucion vascular y depositos de pigmento en la
retiniana; retina.

Enfermedad Caso clinico: Se presenta el caso de un paciente masculino de 15 afios de edad con una historia
hereditaria de 6 meses de evolucion caracterizada por ceguera nocturna y disminucion de la vision lateral

temporal superior en ambos ojos.

Conclusiones: Este tipo de padecimiento ocular distrofico, genético y progresivo comienza
durante la adolescencia y condiciona una discapacidad visual.

© 2015 Publicado por Masson Doyma México S.A. en nombre de Hospital Infantil de México
Federico Gomez. Este es un articulo Open Access bajo la licencia CC BY-NC-ND (http://
creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).
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Retina;

Retinitis pigmentosa; Abstract

Retinal degeneration; Background: Retinitis pigmentosa is the most common chronic and inherited condition of retinal
Hereditary disease dystrophy. The progressive involvement of retinal photoreceptors and other layers characterize

this condition. This situation results in optic disc pallor and retinal pigment deposition vascular
attenuation.

Case report: We present the case of a 15-year-old male with a history of 6 months evolution
characterized by night blindness and bilateral impairment of superior temporal vision.
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Conclusions: This type of dystrophy is a genetic and progressive eye condition that begins during
adolescence and produces visual impairment.

© 2015 Published by Masson Doyma México S.A. on behalf of Hospital Infantil de México
Federico Gomez. This is an open access article under the CC BY-NC-ND license (http://
creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).

1. Introduccion

La retinosis pigmentaria (RP) representa un grupo heterogé-
neo de distrofias retinianas hereditarias que se caracterizan
por anormalidades en los bastones y, de forma mas rara, en
los conos, asi como depositos de pigmento en la retina visi-
bles en el fondo del ojo." Afecta principalmente a hombres
de entre 30y 50 anos de edad. La prevalencia en los Estados
Unidos es de 1 de cada 4,000 personas.? El diagnéstico puede
sospecharse por la existencia de nictalopia, campos visua-
les alterados y pérdida progresiva de la vision periférica.’
Puede confundirse con glaucoma, atrofia de papila u otras
enfermedades del ojo.

La presentacion clinica y severidad varia con base en
el patrén hereditario. La RP ligada al cromosoma X gene-
ralmente se manifiesta en edades comprendidas entre los
0-6 afos, mientras que la RP con patrén autosomico domi-
nante tiene un inicio mas tardio. El examen de fondo de
0jo se caracteriza por la presencia de estrechez arteriolar,
pigmentacion intraarterial y pérdida del pigmento epitelial
retiniano periférico. Con la progresion de la degeneracion
hay pérdida del pigmento intrarretiniano, acumulacion de
melanina y aparicion de espiculas 6seas. Conforme avanza
la enfermedad, la atenuacion y palidez del nervio optico se
agrava, y la agudeza visual central también puede afectarse
en etapas tardias debido a la aparicion de edema macular.*

En virtud de las restricciones que la RP produce y la
discapacidad visual que puede ocasionarle al paciente, es
de vital importancia identificar este padecimiento a tiempo
con la finalidad de concientizar tanto al paciente como a
sus familiares de la naturaleza genética y progresiva de las
alteraciones, ya que no existe hasta el momento un trata-
miento que detenga los cambios degenerativos oculares y
la consecuente disminucion de la agudeza visual. Durante
la adolescencia esta condicién puede asociarse con pade-
cimientos endocrinos, trastornos neurologicos, auditivos,
entre otros, que podrian constituir sindromes.> El objetivo
de este articulo fue presentar un caso de un paciente ado-
lescente con RP, con el proposito de concientizar sobre esta
enfermedad que terminara en una minusvalia visual.

2. Caso clinico

Adolescente masculino de 15 anos de edad, sin anteceden-
tes personales patologicos ni familiares de interés en la
historia familiar. Acudi6 a consulta por la pérdida de la agu-
deza visual bilateral nocturna que comenzd 6 meses antes,
y disminucion bilateral de la visidn lateral temporal superior
desde 3 meses antes. Producto de la gesta Il, embarazo Il y

con un peso al nacer de 2,950¢. En la exploracion fisica se
encontrd talla de 170.8 cm, peso de 62 kg (IMC 21.2, centilo
entre 50 y 75). En el examen oftalmoldgico present6 agu-
deza visual de 20/60 en ojo derecho (OD) y 20/40 en ojo
izquierdo (0S). Se aplico el método ETDRS (Early Treatment
Diabetic Retinopathy Study) y no corrigioé con estenopeico.
Asimismo, no se detecto ningln defecto refractivo. Para la
realizacion de la refraccion se utilizd tropicamida al 1% como
cicloplégico. El analisis fundoscopico de ambos ojos reveld
atenuacion y adelgazamiento de los vasos retinianos, pali-
dez cérea del disco optico y atrofia con hiperpigmentacion
en areas periféricas de la retina (Fig. 1). En la campimetria
de Goldmann se encontré con pérdida de -30.06dB en OD
y -27.38dB en OS (Fig. 2), con resultado de la prueba de
hemicampo para glaucoma negativo. Para evitar la varia-
bilidad de los umbrales, la prueba fue realizada por un
optometrista, quién evitd la fatiga del paciente y errores
de fijacion. Se realizd una fluorangiografia de fondo de ojo,
la cual reveld zonas de hipofluorescencia irregular en retina
periférica con areas de hiperfluorescencia en region macular
tanto de OD como de OS (Fig. 3). En el analisis electrofisio-
logico de ambos ojos se determind una disminucion de las
respuestas eléctricas de conos y bastones diez veces menor
de la desviacion estandar del promedio para su edad. Ante
la evidencia diagnostica de RP, se realiz6 una tomografia de
coherencia optica (TCO) reportando atrofia macular con pér-
dida de fotorreceptores en ambos ojos (Fig. 4). El analisis
del caso se terminé al descartarse alteraciones sistémicas
asociadas a la RP.

3. Discusion

La RP en nifos se manifiesta cominmente como dificultad
para adaptarse a la vision nocturna, no pueden distinguir
formas y objetos, disminucion de la vision periférica,
fotopsias y alteracion en la percepcion del azul y amarillo.
Sin embargo, existe también una variedad comun de formas
sindromicas. Las mas frecuentes son el sindrome de Usher,
en el que hay sordera asociada a la RP, y el sindrome de
Bardet-Bied|, que se acompana de obesidad, polidactilia,
hipogonadismo y déficit cognitivo.® El diagnéstico dife-
rencial debe establecerse con la maculopatia en ‘‘ojo de
buey’’, que se caracteriza por una vision desenfocada y sin
nitidez provocada por una pigmentacion macular irregular
que afecta el 1% del epitelio pigmentario y que llega a ambos
lados del nervio optico. Es bilateral y simétrica, y suele
presentarse en 1/10,000 personas, con mayor frecuencia en
adolescentes. Otras condiciones que producen palidez de la
papila son la neuropatia optica de Leber, la atrofia optica de
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Figura 1  Analisis fundoscdpico de ojo derecho (A) e izquierdo (B), donde se observan las anomalias caracteristicas de la retinosis
pigmentaria.

Figura 2 Campimetrias de Goldmann para ojo derecho (A) e izquierdo (B). Se determiné pérdida de -30.06 dB en OD y -27.38 dB
en OS.
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Figura 3  Fluorangiografia de ambos ojos (A, ojo derecho y B, ojo izquierdo) que muestra las alteraciones de esta condicion.

Kjer, el sindrome de Wolfram y el sindrome de Behr. También optico permanecen normales; por lo general se trata de
se descarto coroideremia. Esta condicion se caracteriza por pacientes con miopia. Actualmente se han identificado 45
la pérdida tanto del pigmento epitelial retiniano como de locus/genes causales para las formas de RP no sindromicas,
la capa coriocapilar, aunque la retina interna y el nervio es decir, para las formas autosémica dominante, autosomica
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Figura 4 Tomografia de coherencia optica de ojo derecho (A) y de ojo izquierdo (B) con disminucion de los fotorreceptores y
atrofia macular de ambos ojos (angulo de exploracion 0°, espaciamiento 0.25 mm, longitud 6 mm).

recesiva, ligada al X y digénica.” Se han comprobado muta-
ciones en los genes RP1, RP2 y RP3 asociadas con una RP de
presentacion unilateral en familias.?”°

En este caso, el diagnostico clinico se fundamento en la
presencia de nictalopia, los defectos de la vision periférica,
las lesiones del fondo ocular, los trazos anormalmente bajos
en la electrorretinografia y la progresion de todos estos
sintomas. La TCO se utiliz6 para la obtencion de informa-
cion morfologica de la retina aportando complementacion
diagnodstica.'® El estudio con mapeo genético es recomenda-
ble para determinar si existe una asociacion con la herencia
autosomica dominante o recesiva o ligada al cromosoma X,
y de esta manera poder brindar un mejor consejo genético.
El presente caso puede ser catalogado como esporadico, ya
que es el primer miembro de la familia que tiene este pade-
cimiento y no se pudo determinar ninguna vinculacion a la
herencia.

Actualmente no existe tratamiento que detenga la
evolucion de la enfermedad o logre revertir el proceso
patogénico. El abordaje terapéutico se limita a retrasar la
progresion mediante la proteccion de la luz solar y el suple-
mento con multivitaminicos, ademas de dispositivos dpticos
y electronicos, como las gafas de vision nocturna y el trata-
miento de las complicaciones que se presenten.'’
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