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DEFINICION

Debemos comprender que la retinosis pigmentaria puede ser catalogada como un
conjunto de enfermedades degenerativas de la retina que ocasionan una perdida
progresiva de la funcion visual, se menciona que especialmente en circunstancias
donde existe una escasa iluminacién como es el caso de las visidon nocturna, suele
afectar el campo visual periférico, dejando una reduccion de la visién central a lo
gue se le denomina vision en tunel, aunque en caso mas avanzados puede llegar a
causar ceguera absoluta. La retinosis pigmentaria da lugar a una degeneracion
precoz de los fotorrecpetores de la retina, ocasionando acumulos de pigmento
visibles en el fondo de ojo, estas alteraciones pueden darse en ambos ojos, aunque
en algunos casos la evolucion es asimétrica, se trata de una patologia congénita,
pero por lo regular los signos/sintomas no aparecen hasta la segunda década y en
algunos casos el paciente no percibe el problema hasta fases avanzadas,
adentrandonos un poco mas dentro los cuales abarca la perdida de la vision
nocturna, la cual se caracteriza por que la vision puede parecer “normal” durante el
dia y a medida que va avanzando se va perdiendo la vision nocturna, por lo que
puede presentar dificultades para ver en el cine u otros lugares donde la luz sea
mas tenue, como otro ejemplo esta la perdida gradual de la visién periférica (lateral),
la cual es conocida como “visién de tunel” en ellos se puede notar que choca con
cosas al moverse, al igual pueden presentar problemas con la vision en color, por lo

qgue algunas personas pueden tener dificultades para ver diferentes colores.
Existen diversos términos para referirse a la RP, como son los siguientes:

* Retinitis pigmentaria

» Ceguera nocturna

* Distrofia de conos y bastones



* Distrofia pigmentaria de la retina
* Degeneracion de la retina

* Hemeralopia congénita



PREVALENCIA

La RP afecta aproximadamente a 1 de cada 3 mil personas a nivel mundial, por lo
qgue es considerada como una enfermedad rara. La poblacion mundial se estima en
mas de 7 mil 840 millones de personas, por lo que alrededor de 1.96 millones de

personas padecen retinosis pigmentaria a nivel global.

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.



BASE MOLECULAR

De acuerdo a su base molecular de la retinosis pigmentaria (RP) es la mutacion de
uno 0 mas genes que controlan las células de la retina. Estos genes modificados se

transmiten de padres a hijo.

La teoria mas aceptada es la presencia de mutaciones de proteinas y enzimas
especificas de la retina que causan una distrofia de los bastones mediante

mecanismos de apoptosis. De acuerdo a la genética

e Patrén Autosémico Dominante (ADRP), asociado a los que la enfermedad la
padece uno de los padres y alguno de sus hijos. Suponen entre el 6 y el 15
% de los casos de RP.

e Patréon Autosémico Recesivo (ARRP), los que los padres del enfermo no
padecen RP, pero ambos transmiten el gen anormal y, al coincidir en el hijo,
hacen que este desarrolle la enfermedad, entre el 22 y el 26 % de los casos
de RP. Es la segunda forma mas frecuente.

e Patrén ligado a X (XLRP), transmitido por las madres, pero solo la padecen
los hijos varones. Presenta dos variantes clinicamente: la forma clasica y la
variante con reflejo tapetorretiniano en heterozigotos. Entre el 1y el 10 % de
los casos de RP.

e Patron de RP simple (casos esporadicos). Son aquellos casos en los que el
afectado es el primero de su familia en padecer la enfermedad, entre el 43 y
56 % de los casos de RP.



FISIOPATOLOGIA

Como se menciona en la introduccion la retinitis pigmentaria abarca un amplio grupo
de enfermedades hereditarias que se caracteriza por la perdida progresiva de los
fotorreceptores y en base a su evolucion termina afectando a otras células de la
retina, en especial las capas mas externas de la retina. Para entender un poco mas
de su fisiopatologia es importante reconocer que la retina presenta histolégicamente
diez capas, nos enfocaremos en los fotorreceptores los cuales son las células mas
abundantes de la retina y se subdividen en bastones (que se encuentran
principalmente en las regiones externas de la retina) y conos. Son células nerviosas,
cuya funcién principal es la fototransduccion, es decir, la conversion de la luz
captada en sefnales eléctricas que se transmiten al cerebro, hablando de los
bastones estos son los encargados de la vision nocturna y en blanco y negro,
mientras que los conos estan encargados de la visidon de dia y en color, y son los
que determinan la agudeza visual. Por lo que cuando existe una RP, los bastones
son los primeros en degenerarse. Cuando las células de la retina mas centralmente
localizadas (conos) se afectan por RP, hay una pérdida en la percepcion del color y

la vision central.

En las areas de la retina en las que el paciente con RP pierde el campo visual,
desaparecen los segmentos externos de los fotorreceptores, por lo que estas
células son menos numerosas de lo normal, por otro lado en las regiones de la
retina donde el paciente tiene mejor campo visual, los segmentos externos de los
fotorreceptores no son totalmente normales, sino que aparecen desorganizados y
mas cortos que en los sujetos sanos, augnue en casos avanzados en los que los
bastones han desaparecido completamente, pueden quedar algunos conos, sobre
todo en la region entre la macula y la papila. El tejido degenerado, particularmente

el neuroepitelio, es reemplazado casi por completo por neuroglia. Los vasos



retinianos, arteriolas y venas, siempre muestran cambios marcados, estos cambios

unas veces son atroficos y otras hiperplasicos.

DIAGNOSTICO

Se requiere una serie de valoraciones funcionales y estructurales, siempre teniendo
presente la fase de la enfermedad en la que se encuentre el pacientes ya que los
resultados puede ser diferentes, en el simposio internacional de RP de 1982 se

establecieron los siguientes criterios:

o Afectacion bilateral, pérdida de vision periférica.
e disfuncion de los bastones.
e pérdida progresiva de la funcion de ambos fotorreceptores (conos y

bastones).

Aunque en otras investigaciones el primer criterio exige la bilateralidad del proceso,
algunos autores han encontrado un cuadro compatible con RP unilateral. Este
diagnostico exige cambios funcionales y del fondo de ojo tipicos, con exclusion de
procesos infecciosos en un 0jo, y electrorretinograma (ERG) normal durante un
tiempo de evolucion de al menos cinco arnos en el otro ojo, también se menciona
que las alteraciones del fondo de ojo no son necesarias para realizar el diagndstico,
ya que reflejan un estadio avanzado de la enfermedad y pueden no observarse en

fases incipientes.

Se establecion una manera teorica de clasificar los estadios que las pruebas

afectadas
Estadio 0 (subclinico): Alteracién escotépica en el ERG. No se observan
alteraciones oftalmoldgicas.

» Estadio I: Alteracion de la funcion de los bastones (comienzo de la ceguera

nocturna). Sin alteracién del campo visual.



* Estadio Il: Inicio de la degeneracion de los bastones (comienzo de la reduccion del
campo visual). La mayoria de los afectados son diagnosticados en este estadio.

Agudeza visual buena.

« Estadio Ill: Inicio de la degeneracion de los conos (comienzo de la atrofia macular).
Caracterizado por la disminucidn progresiva de la agudeza visual. La edad a la que

se alcanza este estadio es critica.

Evaluacion oftalmoldgica estructural
Como se mencionaba anteriormente la RP afecta principalmente a los bastones,

aunque con el tiempo pueden verse también afectados los conos y el EPR. Estas

alteraciones pueden detectarse mediante la realizacién de algunas pruebas:

Estudio del fondo de ojo mediante oftalmoscopia y/o retinografia
los cambios en el fondo de ojo se detectan en fases avanzadas de la enfermedad y

son a atenuacidon del arbol vascular retiniano, la palidez papilar por gliosis, la
presencia de las caracteristicas “espiculas 6seas” en retina periférica, y la atrofia

macular o cambios en la macula.

Estudio del arbol vascular retiniano mediante angiografia fluoresceinica
(AGF) (prueba cualitativa)
Permite evaluar de manera rapida las diferentes capas de la retina, para detectar

algunos cambios de manera precoz y ademas puede medirlos objetivamente, lo que
resulta muy util para el seguimiento, se puede observar la presencia de una
disminucion en el espesor retiniano, quistes maculares y edema de macula, ademas
de tracciones vitreas o membranas epirretinianas que pueden aparecer en estos

pacientes.

Evaluacion oftalmoldgica funciona

valoracioén pupilar, test de vision cromatica, test de estereopsis, pruebas de fusién
binocular y de acomodacién/ convergencia, exploracion de la motilidad ocular,
campo visual computerizado y pruebas electrofisioldgico



TRATAMIENTO

No hay cura para la pérdida de los fotorreceptores o el dano en el epitelio
pigmentario de la retina en la RP, Las terapias se basan en obtener rendimiento al
remanente visual que tiene el paciente para mejorar su calidad de vida. La eleccién
del tipo de ayuda visual dependera del grado de la severidad de la RP, de la agudeza
visual, de la afectacion del campo visual y de las actividades que el paciente quiera

realizar. Las ayudas pueden ser 6pticas, no opticas y ayudas funcionales.

Por una parte algunas formas raras de RP, asociadas con afectacion multiorganica,
se deben a deficiencias nutricionales especificas y pueden responder a la
modificacion de la dieta o de suplementos vitaminicos, por lo que sa administraciéon
de dosis altas de vitamina A puede disminuir la tasa de declinacion de los conos de
la retina, sin embargo, no ha demostrado retrasar la pérdida de la vision. Se sugiere

que los pacientes con RP consuman una dieta rica en acidos grasos omega 3.
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ESPERANZA DE VIDA

La RP es una enfermedad incurable y que no se puede prevenir. La terapia génica
seria el tratamiento definitivo ideal; sin embargo, la complejidad genética de la
etiologia de la RP requiere el desarrollo de tratamientos dirigidos a mecanismos
patolégicos comunes independientemente de la mutacion causante, es importante
destacar que no afecta la esperanza de vida, pero si la calidad de vida, recordemos
que podrian tomarse como prevencion los dispositivos para la baja visidén y los
programas de rehabilitacién (entrenamiento) pueden ayudar a los pacientes a
aprovechar al maximo su vision. También se pueden implementar habitos en
relacion a la dieta como es el caso del uso de vitaminas y suplementos para la RP.
La vitamina A puede ayudar a retrasar la pérdida de la visiébn causada por las formas

comunes
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