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HERENCIA DE LA RETINOSIS PIGMENTARIA
EN LA PROVINCIA CAMAGÜEY

Elisa Dyce Gordon,1 Yolanda Mapolón Arcendor2 y Beatriz Dyce Gordon3

RESUMEN: Con el objetivo de clasificar a los pacientes con Retinosis Pigmentaria y a sus
respectivas familias según la herencia y exponer el valor de dicha clasificación, se realizó un estudio
descriptivo con 354 individuos afectados, distribuidos en 191 familias camagüeyanas. A través de
entrevistas y la confección e interpretación del árbol genealógico se obtuvieron los datos necesa-
rios. Se realizó estadística  descriptiva con pruebas de chi-cuadrado y de probabilidad estadística. El
36,65 % de las familias estuvieron representadas por los casos con herencia no definida (simple)
seguidas por las herencias autosómica recesiva (27,75 %) y autosómica dominante (24,60 %), esta
última con el 87 % de penetrancia. Estadísticamente significativa fue la asociación de la consangui-
nidad con las herencias recesivas ( p <  0,05 ). De 581 pacientes examinados, se  realizaron  231
nuevos diagnósticos (39,75 %). El hecho de conocer los modos de herencia de la Retinosis Pigmentaria
en cada paciente y familia es de gran valor para el pesquisaje de individuos afectados y para la
prevención de la enfermedad.

Descriptores DeCS: RETINITIS PIGMENTOSA/ genética; RETINITIS PIGMENTOSA/prevención & con-
trol.
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La Retinosis Pigmentaria (RP), carac
terizada clínicamente por la disminució
progresiva del campo visual y su evolució
hacia la ceguera,1,2 es la más común de las
retinopatías de origen genético,1 represen-
tada por tres de los cuatro modos de here
cia mendeliana.3,4 La herencia materna
(mitocondrial) también ha sido reportada.3,5

Constituye un problema de salud en 
población cubana a causa de su prevale
cia, estimada en 1 de cada 4 082 habitant6
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y a su carácter incurable, ya que el trata
miento actual está encaminado a mejorar e
estado visual del paciente y controlar su
evolución; por lo que se hace tan necesari
su prevención y detección precoz.

Con esta investigación se pretende cla
sificar a los pacientes con RP según los
modos de herencia de la enfermedad, rela
cionándolos con los sexos, razas, edad d
aparición y consanguinidad, así como ex-
poner el valor que tiene la identificación de
te.
1 Especialista de II Grado en Genética Clínica. Asisten
2 Especialista de I Grado en Oftalmología.
3 Especialista de I Grado en Genética Clínica.
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los diferentes patrones hereditarios para
perfeccionar su pesquisaje y prevención a
través del asesoramiento genético (AG) y
el diagnóstico prenatal (en el futuro).

Se realizó un estudio descriptivo so-
bre la herencia de la RP, en el Centro d
Retinosis Pigmentaria de la provincia Cama
güey, desde el 21 de octubre de 1991 has
el 27 de octubre de 1997. La población estu
diada estuvo compuesta por 354 individuos
afectados por esta enfermedad, distribui
dos en 191 familias camagüeyanas.

A todos los pacientes se les llenó una
encuesta en la que se recogieron sus nom
bres y apellidos, dirección particular, nú-
mero de historia clínica, sexo, raza y edad
de inicio de la enfermedad. Se les confec
cionó además el árbol genealógico para es
tablecer los diferentes patrones heredita
rios, analizar la consanguinidad y penetran
cia del gen.

Para identificar cada patrón heredita-
rio se tuvieron en cuenta los criterios clási-
cos, más las consideraciones desde el pu
to de vista práctico tomadas como acuer
dos por los genetistas en el marco del IV
Taller Nacional de Retinosis Pigmentaria
celebrado en diciembre de 1993 en Santia
go de Cuba, que son:

RP Autosómica dominante (AD).

1. Como mínimo dos generaciones de afec
tados con transmisión vertical.

2. Transmisión de padre a hijo.
3. Cada individuo tiene al menos un padre

afectado: puede ocurrir un salto gene-
racional.

RP. Autosómica recesiva (AR).

1. Dos ó más hermanos afectados, aún co
síntomas referidos.

2. Dos hermanos varones afectados, hijo
de madre normal sin signos de portado
ra, es decir, con fondo de ojo electrorreti-
nograma normal.
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RP Recesiva ligada al cromosoma X
(RLX)

Se considerará aquella que reúna lo
criterios clásicos.

RP con herencia no definida simple
(NDS).

Caso aislado, sin signos de consan
guinidad parental y sin signos de portado
ra en madre, hermanas o hijas.

RP con herencia no definida múltiple
(NDM).

Familias con al menos dos miembros
enfermos que no encuadran dentro de u
patrón mendeliano específico.

Caso desconocido
Cuando el individuo con RP sea un hijo

adoptivo o desconozca de su familia.
Después de establecer el patrón here

ditario en cada caso, se procedió a ofrece
AG e identificación de los individuos con
riesgo de padecer la enfermedad. Se les i
dicó estudio oftalmológico (fondo de ojo,
perimetría y electrorretinograma) si ellos as
lo deseaban.

La penetrancia del gen en las familias
con herencia AD, se calculó en términos
matemáticos como:

                         Individuos afectados
             =                                                  x 100
              Individuos     Portadores obligados

       afectados  +   del gen simple

La edad de comienzo de la enfermeda
(debut) se clasificó según la escuela cuba
na del profesor Orfilio Peláez Molina en:

Debut precoz: Inicio antes de los diez años
Debut juvenil: Inicio entre 10 y 20 años.
Debut tardío: Inicio a los 21 años o más.7

Pene-
trancia

Los datos fueron procesados por e
paquete de programa estadístico Microsta
Se realizaron pruebas de chi-cuadrado y sig
nificación estadística para buscar asocia
ción entre determinadas variables.
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Los resultados fueron presentados 
tablas de distribución de frecuencias y 
contingencia así como en figuras para 
análisis y discusión.

Resultados

La mayoría de los pacientes tenían 
patrón de herencia bien definido (n = 25
72,87 %). En las familias predominó el gr
po constituido por los casos no definid
simples, seguidos por las herencias AR
AD (tabla 1), esta última con un grado d
penetrancia del 87 %.

TABLA 1.  Modos de herencia de la retinosis
pigmentaria

Modos de                  Individuos          Familias
Herencia                   No.       %         No.      %

AD 183 51,69 47 24,60
AR 69 19,49 53 27,75
RLX 6 1,69 3 1,58
Sin patrón here-
ditario definido
NDS 70 19,77 70 36,65
NDM 21 5,93 13 6,80
Desconocida 5 1,43 5 2,62

Total 354 100,00 191 100,00

Fuente: Encuestas.

Se encontró un ligero aumento del n
mero de pacientes del sexo masculino (
bla 2) así como un predominio de la ra
blanca (tabla 3).

Las edades de inicio de la enfermed
fueron variables; el debut precoz fue el m
frecuente, seguido por el tardío (tabla 
En las familias con herencia definida (AD
AR y RLX) se encontró mayor consangu
nidad entre aquellas con herencia reces
(autosómica y ligada al sexo), con una d
pendencia estadística altamente signific
tiva, con un 99 % de confiabilidad (fig. 1).
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TABLA 2.  Sexos y modos de herencia

                                                   Sexos
Modos de herencia         Maculino      Femenino

AD 83 100
AR 41 28
RLX 5 1
NDS 36 34
NDM 13 8
Desconocida 2 3

Total 180 174

Fuente: Encuestas.

TABLA 3.   Raza y modos de herencia

                                                Razas
Modos de herencia     Blanca    Negra    Mestiza

AD 163 2 18
AR 63 1 5
RLX 6 0 0
NDS 59 4 7
NDM 18 0 3
Desconocida 5 0 0

Total 314 7 33

Fuente: Encuestas.

TABLA 4.  Debut de la enfermedad y modos
de herencia

Modos de                                Debut
herencia                Precoz      Juvenil      Tardío

AD 66 54 63
AR 38 16 15
RLX 2 2 2
NDS 21 16 33
NDM 6 9 6
Desconocida 0 1 4

Total 133 98 123

Fuente: Encuestas.

Con el establecimiento del patrón he-
reditario en cada familia, la identificación
de individuos con riesgo de padecer la enfer
medad y su estudio oftalmológico, se diagnos-
ticaron 231 nuevos casos de RP (figura 2).
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FIG 1. Análisis de la consanguinidad.
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FIG 2. Nuevos diagnósticos.

Discusión

Quedó manifiesto el carácter heredit
rio de la RP en las familias estudiadas. 
igual que en otros reportes de la literatu
entre los patrones hereditarios mend
lianos, se destaca la herencia AR con a
frecuencia de consanguinidad.1,8 En el caso
de la herencia AD la penetrancia del g
resultó ser similar a la reportada por Kapl
y cols, en 19901 y cercano al 90,6 % encon
trado por Jay en 1982.4 Posiblemente as-
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cienda más su valor en el futuro, en la mis
ma medida en que se profundice en el est
dio de los familiares.

El gran número de pacientes con he
rencia no definida (simple y múltiple) no
excluye la base genética en ellos, ya qu
pudieran representar casos familiares co
penetrancia reducida o leve expresión de
gen en algunos individuos, así como nue
vas mutaciones.

En la literatura se reporta un predomi
nio de esta enfermedad en el sexo mascu
no a causa de la contribución de la herenc
RLX.3 En el presente estudio, el ligero au
mento del sexo masculino no está relacio
nado con este modo de herencia, ya qu
sólo está presente en tres familias repre
sentadas por cinco hombres y una muje
En los casos no definidos ambos sexos m
o menos se afectaron por igual.

El predominio de la enfermedad entre
personas blancas es independiente de 
composición étnica de la población
camagüeyana, pues se han obtenido igu
les resultados incluso en las provincias má
orientales del país.6

Las diferentes edades de inicio de la
enfermedad son una expresión de su gra
heterogeneidad clínica y genética1,3 repre-
sentada por diferentes subtipos clínicos 
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genéticos que difieren en la edad de c
mienzo y su evolución.1

Por todo lo anterior concluimos que 
través de la identificación de los diferente
modos de herencia de la RP fueron pe
quisados de forma organizada un gran n
mero de personas afectadas por la enferm
dad, aún cuando se encontraban asintom
ticos o con síntomas tan leves que habí
pasado inadvertidos.
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Es por tanto necesario continuar el es-
tudio de los familiares de los pacientes con
herencia no definida, tanto simple como
múltiple, para identificar nuevos pacien-
tes. Es necesario también advertir a la po-
blación acerca del efecto nocivo para su
descendencia del matrimonio entre parien-
tes a causa del riesgo de presentación de
enfermedades hereditarias, como es el caso
de la RP.
RESUMEN: A descriptive study of 354 affected individuals distributed in 190 families from
Camagüey was conducted aimed at classifying those patients with retinitis pigmentosa and their
families according to inheritance and at showing the value of such classification. The necessary data
were obtained by interviews and genealogical analysis. A descriptive statistics was presented
based on chi square test and statistical probability test. 36,65 % of the families were represent by
the cases with indefinite (simple) inheritance followed by recessive autosomal inheritances (27,75 %)
and dominant autosomal inheritance (24,60 %). The latter with 87 % of penetrance. The association
of consanguinity with the recesive inheritances was statistically significant (p < ,005). 231 new
diagnosis (39,75 %) were made among the 581 patients who were examined. Knowing the ways of
inheritance of retinis pigmentosa of each patient and this family is very important for screening the
affected individuals and for preventing the disease.

Subject headings: RETINITIS PIGMENTOSA/ genetics; RETINITIS PIGMENTOSA/prevention & control.
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