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Retinal hereditary vasculitis. Case report and review

Guadalupe Tenorio-Guajardo.

Resumen

La vasculitis retiniana se caracteriza por inflamacion de los vasos de la retina, los sintomas
clasicos son disminucién de la visién con dolor leve o ausente. También se presenta un esco-
toma central o paracentral por edema papilar o macular, ademds de miodesopsias y metamor-
fopsias. Puede ser una manifestacion de enfermedades sistémicas, autoinmunes o infecciosas,
o bien se conoce a la vasculitis idiopdtica.

Se presenta una vasculitis hereditaria que afecta a un nifio de 12 anos de edad, con el antece-
dente de ser hijo de una mujer que present6 la misma enfermedad.

Revisando la literatura médica de las vasculitis primarias de origen genético, son muy raras,
por lo cual se documenta este caso.
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Abstract

Retinal vasculitis is characterized by inflammation of the retinal vessels. Classic symptoms are diminished
eyesight, little or no pain and central or paracentral scotomas due to papillary or macular edema, besides
Sfloaters. It can be idiopathic or be seen as a manifestation of autoimmune or infectious systemic diseases.

We present the case of a 12 year old boy with hereditary retinal vasculitis, son of a woman with the same
disease.

We report what we consider to be a highly unusual case of genetic primary retinal vasculitis.
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Introduccion

La vasculitis retiniana es definida como una afeccion
inflamatoria de los vasos retinianos. El oftalmdlogo
diagnostica vasculitis al observar envainamientos
vasculares y pocas veces tiene el diagnostico histo-
patologico, como puede ser vasculitis leucocitaria,
angeitis granulomatosa, arteritis de células gigantes,
vasculitis necrosante sistémica o bien, tromboangeitis
obliterante. Son muchos los procesos patologicos que
pueden afectar la vasculatura retiniana y simular una
vasculitis, estrictamente, se excluyen procesos no in-
flamatorios como la arterioesclerosis, anormalidades
congénitas o incremento de la viscosidad sanguinea.
La inflamacién puede afectar arterias, venas 'y capila-
res, aunque es mas comun la inflamacién venosa.

Los sintomas visuales en la vasculitis suelen ser
baja de vision, vision borrosa, percepcion de luces in-
tensas (fotopsias) y de imagenes méviles cuando la luz
es muy blanca (miodesopsias). Algunos pacientes son
asintomaticos. Se puede acompafar de alteraciones
especificas como los seudoexudados cotonosos, que
indican isquemia retiniana, o bien las hemorragias
como manchas de Roth, oclusiones venosas, edema
macular o edema de la papila 6ptica. En la vasculitis
es frecuente la presencia de leucocitos en el vitreo o
en el humor acuoso. Muchas veces se clasifica como
idiopatica por la falta de alteraciones sistémicas. Otras
veces se asocia con enfermedades autoinmunes como
el lupus eritematoso, la enfermedad de Behget, la sar-
coidosis y la esclerosis multiple.!?

Tabla 1. Clasificacion de las vasculitis.

Vasculitis en enfermeda- | Sarcoidosis, Vasculitis Churg-Strauss,
Enfermedad de Behget, Sindrome

antifosfolipidos,

des sistémicas

Lupus eritematoso sistémico, Tuber-
culosis, Sifilis, Enfermedad primaria

de Sjogren, Enfermedad de Crohn,
Esclerosis multiple, Poliarteritis nodosa
Enfermedad de Whipple, Granuloma-
tosis de Wegener, Malaria, Policondritis
recurrente, Vasculitis secundaria a

inflamacion coriorretiniana

Infecciosas Toxoplasmosis, Citomegalovirus,

Necrosis retiniana aguda
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Para entender las vasculitis retinianas, lo mads
practico es clasificarlas, una de las mds completas es
segun su etiologia (Tabla 1),°y la mds conocida desde
hace tiempo es la vasculitis segiin el grado del calibre
vascular (Tabla 2).

Algunos estudios indican que las vasculitis no
infecciosas como la pars planitis, y la enfermedad de
Eales, son enfermedades autoinmunes inducidas por
bacterias que se identifican con algunos de los HLA y
polimorfismos de citocinas.'*¢

Sin datos especificos que ayuden al diagnostico
etioldgico, los estudios de laboratorio y gabinete son
utiles, por ejemplo una placa simple de térax con ade-
nopatias sugiere sarcoidosis, las lesiones micronodu-
lares en pulmones sugieren tuberculosis miliar o bien,
hay pruebas especificas como la FTA-abs para sifilis y
la prueba de ELISA para toxocariasis y toxoplasmosis.

La PCR (reaccién en cadena de las polimerasas)
del vitreo y el humor acuoso, es la prueba de preferen-
cia en casos persistentes de inflamacion intraocular.

Presentacion del caso

Paciente del sexo masculino de 12 afios de edad, co-
nocido en la Clinica de Uveitis del Hospital General
de México “Dr. Eduardo Liceaga” (HGMX) desde
marzo del 2010, con el antecedente de notar baja de
vision de ambos ojos, con percepcidon de miodesop-
sias un afio y medio antes de la consulta. No refiere
enfermedades asociadas antes o durante su problema
ocular, lo importante es que su progenitora tuvo pér-
dida progresiva de la visién de ambos ojos durante su
juventud.

El paciente ya habia sido tratado en otro centro
hospitalario con prednisona 20 mg y azatioprina 125
mg por dia, refiriendo persistente baja de vision de
predominio en el ojo derecho (OD), por lo que acude
a nuestra institucion. En la exploracién oftalmologica

Tabla 2. Clasificacion de vasculitis segin el calibre de los vasos sangui-
neos con manifestaciones oculares.

Vasos pequefios Granulomatosis de Wegener
Sindrome de Chrurg-Strauss
Vasculitis secundaria a enfermedades del

tejido conjuntivo

Vasculitis primaria Enfermedad de Eales, Angeitis de ramas

en escarcha

Vasos medianos Poliarteritis nodosa

Sindrome de Cogan

Vasculitis retiniana Pars planitis, Uveitis intermedia

idiopética

Grandes vasos Arteritis de Takayasu

Arteritis de células gigantes
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se encuentra agudeza visual (AV) de 20/140 en el OD
y 20/50 en ojo izquierdo (Ol), presién intraocular de
12 mmHg en ambos ojos. Segmento anterior nor-
mal, sin alteraciones en cornea o en el iris. El vitreo
del OD con organizacién leve y en el OI moderada,
sin “copos de nieve” o bien, otro tipo de alteracion
vitrea. En el fondo de ambos ojos se observa borra-
miento de los bordes de la papila 6ptica, retina pdlida
con imagen de “estrella macular” en el OD vy el resto
de la retina de los dos ojos con adelgazamiento ge-
neralizado de los vasos sanguincos (Figuras 1y 2).
Las imdgenes de la fluorangiografia (FAG) demues-
tran datos de vasculitis retiniana en toda la retina, con
dano de epitelio pigmentado en la micula, respetan-
do la zona foveal (Figuras 3 a2 6).

El paciente se envio6 al Servicio de Pediatria don-
de le pidieron examenes de laboratorio (BH, gene-
ral de orina, PPD, tele de térax y glucemia) resul-
tando normales, asimismo la exploracién fisica no
demostroé alteraciones sistémicas.

Con los hallazgos anteriores, se mantiene la tera-
pia inmunosupresora con dosis de reduccion durante
un afio hasta llegar a 5 mg de prednisona y 75 mg de
azatioprina por dia; mejorando la AV del paciente a
20/60 en ambos ojos.

En el mismo periodo, la madre del paciente es
conocida en la Clinica de Uveitis, tiene como an-
tecedente que fue operada del OD de vitrectomia
con aplicacion de liser a los 29 afios de edad, evo-
lucioné pocos afios después en percepcion y locali-
zacion de luz en ambos ojos. Solicita cirugia del ojo
vitrectomizado por tener una catarata notoriamente

) Figura 1. Ojo derecho junio 2010.
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cosmética, se hace facoemulsificaciéon sin complica-
ciones, llevando la AV de percepcién de luz a movi-
miento de manos a un metro; tres meses después es
necesario hacer capsulotomia con laser Yag permi-
tiendo valorar el fondo de ojo, el cual se observa de
caracteristicas similares al de su hijo, con papila 6ptica
palida de bordes borrados, vasos envainados y retina
con huellas de fotocoagulacién. No es posible foto-
grafiar imdgenes por la falta de apertura de la pupila 'y
la capsulotomia.

Se envian a ambos pacientes al Servicio de Ge-
nética donde no encuentran relacién alguna en su
historia familiar, al parecer sélo la madre e hijo (hijo
Gnico) son los afectados, no tienen a otro familiar con
el mismo problema.

Durante el mes de mayo del 2011, se repite el es-
tudio de FAG notando menos actividad de la vasculi-
tis (Figuras 7 y 8), y en los estudios de fondo de ojo
ya no se observan cambios en el vitreo; por lo que se
contintia disminuyendo la dosis de la prednisona y la
azatioprina hasta mantenerlo sin terapia. Durante un
afio de seguimiento, el paciente sigue sin cambios en
su vision, que es 20/60 en ambos 0jos y sin cambios
en el fondo de ojo.

) Discusion

Las vasculitis primarias son frecuentes en ninos y
jovenes, cuando se manifiestan como pars planitis,
son comunes las sinequias posteriores, las cataratas y
el glaucoma secundario a la terapia esteroidea. Una
caracteristica clinica son los “copos de nieve” que

} Figura 2. Ojo izquierdo junio 2010.




)} Figura 3. Fluorangiografia del ojo derecho, imagen de vasculitis

activa.

corresponden a exudados en vitreo inferior, hay en-
vainamientos venosos con fuga de liquido en fase ac-
tiva y edema macular cistoide.”

En el caso que presentamos las imagenes de la
retina son similares a la pars planitis, con excepcion
de que el vitreo no presenta alteraciones (“copos de
nieve”) y que el paciente no ha presentado catarata o
hipertension ocular, incluso nunca presentd reaccién
inflamatoria de la cdmara anterior, hallazgo coman
de la pars planitis.

Si consideramos las alteraciones retinianas here-
ditarias, las mas comunes son la retinitis pigmentosa,
la amaurosis congénita de Leber, la ceguera nocturna

} Figura 5. Ojo derecho, micula en fases tardias.
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)} Figura 4. Fluorangiografia del ojo izquierdo, zona inferior de retina

en fases tardias.

congénita estacionaria, la distrofia macular vitelifor-
me y la distrofia macular de Stargardt.®En el caso que
presentamos, una vez descartadas las enfermedades
autoinmunes inflamatorias nos quedan las causas he-
reditarias. La primera es la vitreorretinopatia inflamatoria
autosémica dominante. En esta alteracion genética los
pacientes presentan un marcado edema macular quis-
tico, bilateral, con una profusa exudacién de los vasos
retinianos, c€lulas en el vitreo, en la periferia act-
mulos pigmentarios y neovascularizacion en etapas
avanzadas. En el paciente no hay vascularizacién periférica
pero al parecer si la hubo en su mamd, porque le practicaron
fotocoagulacion retiniana.

) Figura 6. Ojo izquierdo, macula en fases tardias.
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Figura 7. Fondo de ojo derecho, un afio después.

Otra posibilidad es un sindrome de inmunodeficiencia
variable; ésta es una afeccion rara, en la cual los pacien-
tes presentan una vasculitis retiniana, bilateral, con
un marcado edema macular quistico. El diagndstico
en las primeras fases de la enfermedad es dificil, ya
que las tnicas alteraciones son tasas bajas de inmuno-
globulinas IgG, IgA y/o IgM. Estos pacientes presen-
tan a menudo procesos infecciosos recurrentes, sobre
todo pulmonares. A veces se encuentran también al-
teraciones de los linfocitos B, T reguladores y de los
macrofagos. !

Otra causa de vasculitis primaria es el sindrome de
vasculitis retiniana idiopdtica con neutoretinitis y aneurismas
(IRVAN), este sindrome afecta mds a las mujeres, no
hay manifestacion sistémica y es muy caracteristica la
dilatacion aneurismdtica de arteriolas retinianas. En
un reporte de un caso de IRVAN, se encontrd aso-
ciado con anticuerpos antineutrdfilos citoplismicos
perinucleares (p~-ANCA). En nuestro paciente no obser-
vamos dilataciones aneurismadticas, por lo que descartamos se
trate de un caso tipo IRVAN.1213

Un reporte de caso clinico reciente trata sobre
una mujer de 35 afos de edad con envainamientos
muy marcados en la retina inferior del OI, asociado a
hemorragias en la misma zona y una hemorragia pre-
macular, no indican tratamiento médico, hacen vi-
trectomia con recuperacién de la vision del ojo afec-
tado; concluyendo se trata de una angeitis de vasos en
escarcha." Nada parecido al paciente que presentamos.

El tratamiento de la vasculitis retiniana primaria
estd reservado para los casos con dafo en la vision.
Los glucocorticoides sistémicos, la azatioprina, el
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Figura 8. Retina periférica un ano después.

metotrexato, la ciclosporina y la plasmaféresis han
sido indicados con eficacia variable. La fotocoagu-
lacibn retiniana se indica en casos de neovasculari-
zacion focal, rubeosis iridis y en la hemorragia vitrea.
Los casos complicados pueden requerir vitrectomia
o cirugia filtrante. En pacientes con edema macular
se han aplicado antiangiogénicos como el bevacizu-
mab."

Conclusion

El paciente presentado en este reporte presenta una
vasculitis retiniana primaria tratado con prednisona y
azatioprina. De acuerdo a la presencia de alteraciones
similares en la retina de su progenitora, aunque no
puede considerarse que se trate de una enfermedad
mendeliana, existe la posibilidad de una carga genéti-
ca que este influyendo en la presentacion de este caso.
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