Reporte de Caso Clinico. Revista Estudiantil CEUS. Vol. 1, No. 1, Aiio 2019, pp. 25-28.
Unidad Académica de Salud y Bienestar. Universidad Catolica de Cuenca

Retinosis Pigmentaria

Retinitis Pigmentosa

Francisco Xavier Palacios Andrade'*, Lizette Espinosa Martin? y Karla Maria Cumbe Guerrero’

' Md. de la Facultad de Medicina Universidad Catélica de Cuenca.
2 Especialista de Medicina Interna. Profesora de Medicina Interna en la Universidad Catdlica de Cuenca
3 Md. Mgs. en Nutricién Infantil.
*xavicho_002 @hotmail.com

Resumen

Objetivo. Diagnosticar pacientes con retinosis pigmentaria, que comprende un amplio grupo de enfermedades hereditarias
caracterizadas por la pérdida primaria y progresiva de los fotorreceptores, y secundariamente de otras células retinianas.
Resultados. Las causas de la enfermedad, a pesar de los notables avances en estos campos, los mecanismos patogénicos
aun no son bien conocidos. Se ha identificado una serie de genes especificos relacionados con la Retinosis Pigmentaria,
pero se desconoce por qué una mutacién de un gen expresado exclusivamente en los bastones o en el Endotelio Pigmentario
Reticular conduce a la desestructuracion de las capas de los fotorreceptores, nuclear externa y plexiforme externa de la
retina. En cuanto a los aspectos clinicos, en esta enfermedad se afectan ambos tipos de fotorreceptores desde el principio.
En la forma bastones-conos, que es la mds frecuente y se conoce como retinosis pigmentaria tipica", la afectacion de los
bastones es mayor y antecede a la de los conos. Predomind el tipo clinico de Retinosis Pigmentaria con caracteristicas
fondoscodpicastipicas y la herencia autosémica recesiva. Conclusion. El tratamiento consiste en detener la evolucién de la
enfermedad, el proceso degenerativo protegiéndose de la luz solar, mediante vitaminoterapia, tratando las complicaciones
(cataratas y edema macular), ayudar a los pacientes a hacer frente a las consecuencias sociales y psicoldgicas de la ceguera.
En el pais de Cuba utilizan la aplicacién del tratamiento multiterapéutico para tratar pacientes con retinosis pigmentaria,
es una alternativa que conserva el epitelio pigmentario retiniano a mas de aplicaciones ciclicas anuales de ozonoterapia y
electroestimulacion.
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Abstract

Objective. Assess patients with retinosis pigmentaria comprising a large group of hereditary diseases characterized by
primary and progressive loss of photoreceptors and other retinal cells secondarily. Results. The causes of the disease,
despite the remarkable advances in these fields, the pathogenic mechanisms are not well known. We have identified a
number of specific genes associated with retinosis pigmentaria, but it is unknown why a mutation of a gene expressed
exclusively in rods or endothelium Reticular Pigment gene leads to the breakdown of photoreceptor outer layers, nuclear
and plexiform outer retina. As for the clinical aspects, in this condition both types of photoreceptors are affected from
the beginning. In the rod-cone shape, which is the most common and is known as "typical retinosis pigmentaria " the
involvement of the rods is greater and above that of the cones. It predominant clinical type of retinosis pigmentaria with
fondoscopicastipicas features and autosomal recessive inheritance. Conclution. The treatment is to stop the progression of
the disease, the degenerative process shielding from sunlight, through vitamin therapy, treating the complications (cataract
and macular edema), to help patients cope with the social and psychological impact of blindness. In the country of
Cuba multiterapéutico use the application of treatment to treat patients with retinitis pigmentosa, it is an alternative that
preserves the retinal pigment epithelium to more cyclical annual ozone therapy and electrical stimulation applications.

Key words: Retinosis Pigmentaria, ozone therapy, electrostimulation.

1 Introducciéon

La Retinosis Pigmentaria (RP) no es una unica enfer-
medad si no un grupo de enfermedades degenerativas que
afectan al ojo y se caracterizan por una pérdida lenta y
progresiva de la vision, que afecta, al menos en sus etapas
iniciales, a la visidn nocturna y periférica y que en algunos
casos conduce a la ceguera.!

Este cuadro es conocido también como Degeneracion
de la Retina, Distrofia de Conos y Bastones, Distrofia

Pigmentaria de la Retina, Hemeralopia Congénita, Ceguera
Nocturna y algunos autores la denominan Retinitis Pigmen-
tosa.!

En la Retinosis Pigmentaria se produce una destruccién
gradual de algunas de las células de la retina (principal-
mente de los fotorreceptores) y es frecuente la aparicion de
actimulos de pigmento en el fondo del ojo. Generalmente,
la afectacién es bilateral.!
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La RP afecta 1 de cada 3.700 personas, aunque esta cifra
es variable dependiendo del pais y la region. Es la primera
causa de ceguera de origen genético en la poblacion adulta.
Es mas frecuente en los varones, siendo el 60 % de los
enfermos varones y el 40 % mujeres.”

La distrofia difusa de los bastones y conos es gene-
ralmente bilateral y simétrica siendo causal de nictalopia
(ceguera nocturna), la cual puede evolucionar hacia una
ceguera total.?

Mais de 70 diferentes defectos genéticos han sido identi-
ficados por RP heredado:?

Autosémica dominante (22 %), AutosOmica recesiva
(16 %), Ligada al cromosoma X (9 %)>

La disminucién del campo visual, las personas con RP
refieren que se tropiezan frecuentemente con los objetos a
su alrededor o que tienen dificultades para encontrarlos.*

Disminucién de la agudeza visual que se manifiesta
como dificultad para percibir formas, objetos y que se suele
presentar después de los dos sintomas anteriores.*

Deslumbramientos y fotopsias. Muchos pacientes perci-
ben luces o pequefios flashes en la periferia de su campo que
dificultan la vision, especialmente en condiciones de exce-
siva luminosidad. Ademas, la luz molesta cada vez mas.
Estos deslumbramientos hacen que sea necesario utilizar
gafas de sol con filtros especialmente adaptados para estas
alteraciones.*

Alteracion de la percepcion de los colores que, aunque
es inespecifica, suele afectar mas al eje azul-amarillo. Se
produce cuando la enfermedad estd muy avanzada.*

Triada Clasica
*  Espiculas Oseas Retinianas
*  Palidez Cerosa del Disco Optico
»  Atenuacién o Adelgazamiento Arteriolas*

El diagnéstico se basa en una historia clinica completa,
un examen del ojo. El diagndstico de retinosis pigmentaria
se establece cuando se encuentra afectacion bilateral (am-
bos 0jos), pérdida de visién periférica y un funcionamiento
incorrecto de los fotorreceptores (observado por alteracio-
nes en el electrorretinograma).’

1) Estudio del fondo de ojo mediante oftalmoscopia y
angiofluoresceinografia.’

2) Campimetria.’

3) Estudio de la agudeza visual.’

4) Pruebas de adaptacién a la oscuridad.’

5) Sensibilidad al contraste y reconocimiento de colores.’

6) Electrorretinograma: es una prueba clave para diag-
nosticar la retinosis pigmentaria, ya que permite cuan-
tificar la respuesta de los fotorreceptores (bastones y
conos) a la luz.”

7) Estudios genéticos de la persona afectada y sus fami-
liares para tratar de identificar el tipo de transmisién y
el gen o los genes alterados.’

2 Caso Clinico

Se reporta el caso de un paciente masculino de 27
afios de edad, que acude a consulta de oftalmologia hace

2 afios por perdida de visén de ojo izquierdo de 5 afios
de evolucion, diagnosticado de catarata, siendo sometido
a procedimiento quirdrgico (lente intraocular), tres meses
posteriores acude a control post quirdrgico refiriendo pér-
dida de vision periférica (vision en tinel) y nictalopia.

Antecedentes: miopia y astigmatismo.

Examen Fisico: Apariencia general buena. Aparatos
cardiorrespiratorios normales. FC: 88" T/A: 140/80 FR:
20’. Demds aparatos sin patologia.

Dada las caracteristicas clinicas del paciente, se plantea
que presenta una patologia en el darea de la vision que se le
conoce como retinopatia pigmentaria.

Se emprende el estudio encaminado a confirmar y deter-
minar la causa de esta patologia, se realiza exdmenes:

e Examen de fondo de ojo mediante oftalmoscopia y
angiofluoresceinografia.

* Agudeza visual: 0,25 de Ol y 0,1 OD

e Lampara de Hendidura: anexos y segmento anterior de
caracteristicas normales AO, medios transparentes AO,
presién intraocular(PIO): 18mmHg

* Reflejos pupilares y motilidad ocular: conservada AO

e Campo Visual por Confrontacién: Revela un defecto en
el OI

e Campimetria: pérdida de visién periférica de ojo iz-
quierdo.

*  Pruebas de adaptacién a la oscuridad, positivas

*  Sensibilidad al contraste y reconocimiento de colores,
negativa.

* Angiografia.

2.1 Campimetria de Ojo Izquierdo

T TTTTRR TR

Podemos observar perdida de la periferia del campo
visual.
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2.2 Angiografia

En la angiografia observamos a nivel de macula presen-
cia de Atrofia y areas de hipofluoresencia.

Recalcando que la macula es el lugar de maxima agude-
za visual razén por la cual se produce la ceguera en estos
pacientes.

Al llegar hasta aqui se enfocé la continuidad de las
pruebas en busca de la etiologia,

La causa bdsica de la Retinosis Pigmentaria se cree
que es genética, estos defectos genéticos hacen que las
células de la retina funcionen de manera incorrecta y tengan
dificultad para percibir la luz. Con el tiempo, se produce
una degeneracién de muchas de estas células que conlleva
una progresiva pérdida de visién.’

Otras teorias sugieren que puede tratarse de un proceso
autoinmune, de una especie de envejecimiento prematuro
de la retina, y existen autores que sostienen que los cambios
pueden estar ocasionados por la luz o ser secundarios a
alteraciones bioquimico-metabdlicas. En cualquier caso, no
es facil determinar cudl es la causa y es muy probable que
puedan influir muchos de estos factores.?

3 Discusion

Se han descrito dos formas de la enfermedad: la forma
verdadera donde el comportamiento sectorial es estaciona-
rio y simétrico y la forma progresiva lenta donde el compor-
tamiento sectorial no es mds que la etapa inicial de una RP
tipica, que pasa por una etapa intermedia asimétrica hasta
evolucionar finalmente hacia una forma difusa, simétrica y
bilateral. La exclusién de una forma progresiva se realiza
luego de 10 afios de seguimiento del paciente y el estudio
de familiares ayuda a diferenciar las formas verdaderas de
las progresivas.

Este paciente muestra un comportamiento sectorial des-
de 2008, siendo la mala visiéon nocturna el tinico sintoma
referido desde la adolescencia. Las alteraciones fundoscé-
picas, campimétricas, adaptométricas y electrorretinogra-
ficas se han mantenido estables durante 7 afios; lo que
hace posible confirmar el diagnéstico de RP sectorial en
su forma verdadera o estacionaria. Es un cuadro atipico o
esporadico, aunque seria necesario el estudio del resto de
la familia, que no ha sido posible por diferentes razones. El
paciente reportado en este trabajo presenta una RP sectorial
en su forma verdadera o estacionaria con un patrén atipico,
posiblemente no recesivo.

En paises que tiene una incidencia muy alta de RP se han
hecho estudios por muchos afios teniendo asi métodos para
el tratamiento de la enfermedad o mantenimiento de ella.
En ecuador por el momento no hay centros que se espe-
cialicen en RP todavia siendo una enfermedad desconocida
para muchos.

Sin embargo existen varias posibilidades de un trata-
miento conservador para retinosis pigmentaria..

Se mantienen abiertas diversas lineas de investigacién:®

* Diferentes sustancias y farmacos (que pueden inhibir
total o parcialmente el proceso de degeneracién de los
fotorreceptores)

e Trasplante de células del epitelio pigmentario o de
células madre procedentes de embriones o del propio
afectado.

*  Aplicacién de factores neurotréficos

+  Terapia génica.®

A pesar de ello, las revisiones periddicas son importan-
tes para detectar lo mds precozmente las complicaciones
previsibles que suelen presentarse en los pacientes con RP.

Una de las técnicas de tratamiento mds conocidas en
el mundo son las que nos ofrecen en el pais de Cuba
aqui se encuentran centros especializados para la RP. Nos

ofrecen nuevas técnicas basadas en cirugias, ozonoterapia y

electroestimulacion.

3.1 Ozonoterapia

La primera constancia bibliografica del uso del ozono
en Medicina, data de entre 1915 y 1918 —periodo que
coincidia con el segundo de la primera guerra mundial—
; el Doctor R. Wolff,1 empez6 en Alemania a hacer curas
aplicando ozonoterapia para la limpieza y desinfeccién de
llagas supurantes. Observé un efecto bactericida "sobre
las infecciones polimicrobianasz una rapida cicatrizacién
de heridas sépticas de guerra. En 1935, el cientifico e
investigador E. Payr, 2 aport6 sus estudios sobre los efectos
cicatrizantes del ozono en el congreso de la Sociedad de
Cirugia de Berlin. El descubrimiento de las propiedades
bactericidas y cicatrizantes del ozono permitié a los in-
vestigadores profundizar en el conocimiento de sus efectos
beneficiosos —lo cual se desconocia entonces—, y en el
uso del ozono como terapia curativa en los distintos campos
de la medicina.
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En dosis terapéuticas se han profundizado en el estu-
dio de las posibles aplicaciones y ventajas que ofrece la
ozonoterapia, y COmo con pocos recursos econoémicos y
tecnoldgicos, es capaz de generar un alto rendimiento para
paliar diversas enfermedades degenerativas, circulatorias,
inflamatorias e infecciosas, y del sistema inmunolégico.

3.2 Electroestimulacion (E/E)

Esta técnica se ha empleado en la medicina en diferentes
partes del mundo especialmente en la rehabilitacién desde
hace decenas de afios, aportando importantes beneficios en
este campo sobre todo para resolver las patologias muscula-
res mds comunes, la prevencion y el tratamiento de la atro-
fia muscular, la potenciacion, las contracturas, el aumento
de la fuerza para la estabilidad articular, la profilaxis de la
trombosis y la estimulacién de los musculos paralizados,
entre otros trastornos, incluido el tratamiento del dolor. Las
técnicas para la aplicacion de la electroestimulacion han
sido muchas, asi también ha sido grande la variedad de
equipos utilizados,si empre atendiendo al fin terapéutico
deseado y los avances tecnoldgicos en cuestion. En nues-
tra especialidad se ha aplicado este proceder terapéutico
en inflamaciones (queratitis, iridociclitis, etc.), glaucoma,
ametropia, neuralgia del trigémino, pardlisis y paresias de
los musculos oculares, afecciones del nervio dptico con
resultados alentadores.

3.3 Aplicacion del tratamiento quiriirgico cubano para la
retinosis pigmentaria

Se realiza mediante un videoangiografo de Heidelberg
tipo 2 (HRA-2) para adquirir y procesar imdgenes del epite-
lio pigmentario retiniano, en las dreas epiteliales centrales.

La cirugia revitalizadora consiste en una microcirugia
donde se realiza una transposicion autéloga, pediculada, de
tejido graso retrorbitario al espacio supracoroideo
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