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“CAMILO CIENFUEGOS”
LA HABANA

Retinosis pigmentaria sectorial. Reporte de caso.
Sectorial retinitis pigmentosa. Case report.
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RESUMEN

Se realizé una revision sobre la retinosis pigmentaria sectorial y se presenta un paciente de 49 afios
de edad diagnosticado en 1994, con antecedentes de referir disminucién de la visidbn nocturna desde
la adolescencia. Se estudié nuevamente, 17 afios después de diagnosticado; se corrobord que el
paciente mantiene sus funciones visuales estables y no se encuentra variacion significativa en los
estudios fundoscoépicos, campimétricos ni electrorretinograficos. Se concluye como una retinosis
pigmentaria sectorial en su forma estacionaria con patron herencial posiblemente autosémico
recesivo.
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INTRODUCCION

La Retinosis pigmentaria (RP) es la distrofia de retina mas frecuente, llegando a tener una incidencia
gue oscila entre 1/5000 y 1/7000 a nivel mundial. En Cuba la prevalencia es de 4,1x10000 habitantes
(1). El término RP engloba todas aquellas formas y variantes de esta enfermedad que comparten
fenotipos clinicos, electrorretinogréaficos y fundoscépicos similares (2-3). La heterogeneidad genética
de esta enfermedad es la responsable de la heterogeneidad clinica que presentan los pacientes,
incluso dentro de una misma familia (4).

La retinosis pigmentaria sectorial es una variante fenotipica considerada como una forma atipica de
presentacion de la enfermedad. Se caracteriza por presentar alteraciones fundoscopicas clasicas de
la RP en so6lo determinadas areas o sectores de la retina de forma simétrica y bilateral, con la
afectacion correspondiente del campo visual y alteraciones electrorretinograficas no tan severas.
Generalmente se transmite con un modo de herencia autosémico dominante (5-7).

PRESENTACION DE CASO

Paciente masculino RGA, de 49 afos de edad con antecedentes de comenzar desde la adolescencia
con dificultad en la vision nocturna sin otro sintoma acompafiante. Refiere no percibir limitaciones del
campo visual ni disminucién de la agudeza visual y que desde hace 20 afios nota que no hay
progresion de la enfermedad. En el afio 1994 fue estudiado en el Centro Internacional De Retinosis
Pigmentaria “Camilo Cienfuegos”, en ese momento se planteé el diagndstico actual.

Antecedentes patoldgicos personales: nada a sefialar.

Antecedentes patolégicos familiares: tio materno con RP en estadio final. Padre y madre
asintomaticos. No refiere consanguinidad familiar.

Examen fisico oftalmoldgico actual:




Anexos: Sin alteraciones en ambos ojos (AO).
Segmento anterior: Sin alteraciones en AO.
Medios: Transparentes y sin alteraciones en AO.
Fondo de ojo: Discos Opticos de coloracion normal, bien delimitados, con una relacién disco copa de
0.3 y anillo neurorretineano conservado. Regién macular conservada con presencia de brillo foveolar.
Vasos arteriolares retinianos disminuidos de calibre en cuadrantes inferiores. En retina media y
periférica se observa area de atrofia de epitelio pigmentario que permite visualizar coroides y
pigmentos retinianos en forma de espiculas éseas, que siguen el trayecto de los vasos sanguineos en
el cuadrante temporal inferior de ambos ojos partiendo desde los discos Opticos y que llega hasta el
polo posterior dentro de las arcadas vasculares respetando area macular; el resto de los cuadrantes
muestra un aspecto normal (Fig. No. 1).
Reflejos pupilares: presentes y normales.
Equilibrio muscular: ortoforia en PPM y al Cover test.
Movimientos oculares: normales en AO.
Exadmenes diagndsticos realizados en junio 2011:
Agudeza visual de Snellen: 0.8 en AO (sc).
Refraccion dindmica (AVmc): OD: +1.25 - 0.75 X 165 (1.0)

Ol: +0.50 - 0.50 X 180 (1.0)
Perimetria cinética de Goldmann: Se observa escotoma absoluto en region nasal superior dentro de
los 10° y 25° del campo visual con periferia dentro de limites normales al estimulo V/4e blanco y V/1e
blanco en AO. (Fig. No. 2).
Perimetria estatica computarizada (OCTOPUS 101) programa t32 estrategia TOP/normal: Se observa
una caida de los umbrales de sensibilidad en los sectores superiores de los 30° del campo visual que
conforma un escotoma profundo a partir de los 10° en AO (Fig. No. 3).
Vision de colores y contrastes: Test de Ishihara normal en AO. Test de Farnsworth Munsell Hue con
discriminacién al color promedio, sin defecto en la visiébn de colores. Test de vision de contraste de
Vistech dentro de limites normales para todas las frecuencias espaciales en AO (Fig. No. 4).
Electrorretinograma diferenciado de conos y bastones segun estandarizacion internacional:
Subnormal con un patrén de pérdida funcional bastén-cono en AO (Fig. No. 5).
Microperimetria: Fijacién estable, predominantemente central. Sensibilidad central dentro de la
normalidad, interpretando la atenuacion de estimulos (Fig. No. 6).
Adaptometria: Curva adaptométrica bifasica con punto alfa elevado a 2.4 Ulog en AO y umbral
terminal elevado a 3 Ulog en AO, lo que traduce disminucién de la sensibilidad del sistema de conos y
del sistema de bastones en condiciones de adaptacion a la oscuridad.

DISCUSION

La retinosis pigmentaria sectorial fue descrita por primera vez en 1937 por Bietti (7). Es una variante
fenotipica poco frecuente. Existen relativamente pocos casos reportados.

Se han descrito dos formas de la enfermedad: la forma verdadera donde el comportamiento sectorial
es estacionario y simétrico y la forma progresiva lenta donde el comportamiento sectorial no es mas
gue la etapa inicial de una RP tipica, que pasa por una etapa intermedia asimétrica hasta evolucionar
finalmente hacia una forma difusa, simétrica y bilateral (8). 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 (2).

Las formas sectoriales de RP se caracterizan por la aparicion de las alteraciones del fondo de ojo en
un cuadrante o sector de la retina generalmente el inferonasal y de forma simétrica en ambos ojos
gue luego se pueden extender y afectarse toda la retina inferior. Es raro encontrar casos donde se
afecten los cuadrantes superiores y temporales (2, 7). Las alteraciones fundoscépicas en dicho
cuadrante se extienden desde el nervio 6ptico hacia la periferia y estan constituidas por areas de
atrofia moteada del epitelio pigmentario de la retina y pigmentaciones en forma de espiculas 6seas.
Los vasos sanguineos estan disminuidos de calibre en dichas areas (7).

Las alteraciones del campo visual se corresponden con el area afectada en el fondo de ojo,
localizandose en los sectores supero temporales, y no son tan severas como en las formas tipicas.



Los pacientes rara vez refieren mala visidbn nocturna y usualmente el dafio funcional de los
fotorreceptores se detecta con el electrorretinograma (ERG); de hecho, la presencia de sintomas muy
leves, o la ausencia de ellos, hace que la enfermedad no sea diagnosticada en muchas ocasiones, lo
cual repercute en la baja incidencia de esta forma atipica en la poblacion (2, 7, 9).

El ERG generalmente es subnormal, afectandose tanto las respuestas de bastones como de conos.
La afectacion de las amplitudes del ERG es proporcional a la extension del area de retina afectada y
en los casos sectoriales verdaderos los tiempos implicitos de las respuestas estan normales (10-11).
Por lo general son pacientes que se encuentran asintomaticos hasta la quinta o sexta década de la
vida, o que presentan muy ligeros sintomas pues conservan muy buena visién central. La progresion
del cuadro sintomatico resulta ser lenta (12-13).

La RP sectorial se trasmite mayormente con un modo de herencia autosémico dominante (5-7).
Aproximadamente el 10% de los afectados por RP autosémica dominante estan dados por
mutaciones en el gen RHO (3g21-g24), se han reportado mutaciones en gen P23H, PRPF31 (1g21.2)
(14), en coddn 23 de la rodopsina (7) y por déficit de 3-Hidroxiacil coenzima A deshidrogenada (15).
Se han descrito formas sectoriales de RP en las portadoras heterocigéticas del modo de herencia
recesivo ligado al cromosoma X, las cuales pueden mostrar un comportamiento asimétrico de la
enfermedad, lo cual estd ocasionado por el proceso de lyonizacidbn o inactivacion azarosa del
cromosoma X (16). Se han reportado también casos con modo de herencia autosébmico recesiva y
formas esporadicas (2).

Esta forma atipica debe diferenciarse de otras atipicidades encontradas en pacientes con RP y otras
enfermedades de la retina donde la localizacién de las alteraciones fundoscépicas y la distribucion de
los pigmentos puede semejar un cuadro sectorial, tales como: RP paracentral, RP sin pigmento,
atrofia retinocoroidea paravenosa, coriorretinitis focales infecciosas o trauméticas, desprendimientos
de la retina tratados con fotocoagulacion. Las hemianopsias altitudinales suelen ser
campimétricamente similares a una RP sectorial. En todos los casos el interrogatorio exhaustivo, el
examen fundoscaopico, los resultados de la refraccién, campo visual, ERG, adaptometria, entre otros,
y un conocimiento de la existencia de estas entidades permiten realizar la diferenciacion.

Este paciente muestra un comportamiento sectorial desde 1994, siendo la mala visiébn nocturna el
Unico sintoma referido desde la adolescencia. Las alteraciones fundoscopicas, campimétricas,
adaptométricas y electrorretinograficas se han mantenido estables durante 17 afos; lo que hace
posible confirmar el diagnéstico de RP sectorial en su forma verdadera o estacionaria. En cuanto al
patrén hereditario, se comporta como autosémico recesivo, 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 patrdén herencial, posiblemente autosémico recesivo.

ABSTRACT

A patient, male, 49 years old, with sectorial retinitis pigmentosa diagnosed in 1994, with antecedents
of referring decrease of the night vision from the adolescence. After 17 years being diagnosed, he was
studied again. It is confirmed that the patient’s visual function keeps stable and it was not found a
significant changes neither in fundoscopy and visual field studies, nor in the electroretinogram. As a
conclusion we are dealing with a sectorial retinitis pigmentosa in its stationary form with possible
autosomal recessive inherited pattern.
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ANEXOS

Figura No. 1: Fondo de ojo del paciente donde se observa las areas de atrofia del epitelio
pigmentario, las pigmentaciones y la afectacion del calibre de los vasos en los cuadrantes inferiores y
nasal de retina de ambos 0jos.
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Figura No. 2: Perimetrias cinéticas manuales de Goldmann en AO.
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Figura No. 3: Perimetria estatica computarizada (OCTOPUS 101): Se observa una caida de los
umbrales de sensibilidad en los sectores superiores de los 30° del campo visual que conforma un
escotoma con programa t32 estrategia TOP/normal.
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Figura No. 4: A: Test de visién de contraste de Vistech.
B: Test de Farnsworth Munsell Hue.
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Figura No. 5: ERG diferenciado de conos-bastones.
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Figura 6: Microperimetria: Corrobora la integridad funcional macular y
la disminucion de la sensibilidad en cuadrantes inferiores.




