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MANIFESTACIONES CLINICASDE LA RETINOSISPIGMENTARIA
RECESIVA LIGADA AL SEXO EN UNA PORTADORA
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RESUMEN: se presenta el caso de una portadora del gen mutante causante de la retinosis
pigmentaria con herencia recesiva ligada al sexo con un cuadro clinico tipico de la enfermedad, de
inicio tardio y marcada asimetria de las manifestaciones oftalmoldgicas entre ambos ojos. Se
expone la hipétesis de Lyon para explicar la ocurrencia de este hecho. Se concluye que las
heterocigotas pueden manifestarse clinicamente al igual que los varones hemicigotos, por lo que a
todas se les debe realizar estudio oftalmoldgico minucioso para confirmar el estado de portadora,
asi como para iniciar tratamiento adecuado, de ser necesario.
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Laretinosis pigmentaria (RP) con he- €llas pueden presentar caracteristicas tipi-

renciarecesivaligadaa cromosomaX (RIx)
es la forma menos frecuente, pero clini-
camente mas severade laenfermedad.* En
Cuba, representa solo € 3 % de las perso-
nas afectadas.

Estipico en este modo de herencia, €l
gran nimero de varones afectados, hijos
de mujeres portadoras del gen y supuesta-
mente sanas. Sin embargo, es conocido que

cas del fondo de ojo (reflgjo tapetal), cam-
bios del epitelio pigmentario de la retina,
asi como funcion visual variable®4

El presente trabajo tiene como objeti-
vo describir el caso de una heterocigota o
portadora del gran mutante ligado a sexo
con las manifestaciones clinicas tipicas de
laenfermedad y la causa més probable de
este fendbmeno.
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Presentacion del caso

Paciente de 48 afios de edad, femeni-
na, blanca, que acude a Centro de RP de
Camagliey porgue hace 5 afios esta pade-
ciendo de cefaleas frecuentes, fotofobiasy
ahora se queja de mala vision nocturna, y
tropieza con |os objetos.

APF: Variosfamiliares (tios, hermanos
y sobrinos) ciegos y con déficit visual se-
vero deinicio muy precoz, a causa de que
padecen de RP-RLx (fig.).

Losdatosclinicos, examenfisico, com-
plementariosy evolucion se exponen enla
tabla. Ademas, presentaba pigmentos
retinianos abundantes, disminucién del ca-
libredelosvasosy el ectrorretinogramaex-
tinguido desdelacaptacion. El ojo derecho
se ha mantenido estable a lo largo de los
anos, mientras que el ojo izquierdo haem-
peorado con rapidez. También presentaasi-
metriadelas hendiduras palpebrales, laiz-
quierda es més pequefia que la derecha.

Padece de hipoacusiay trastornos psi-
col6gicos dados por evidente dificultad en
laesferaafectiva, con rasgos obsesivos, muy
exigente consigo mismay con losdemés.

Comentario

Las manifestaciones tipicas de la en-
fermedad, pero de comienzo tardio y con
marcadaasi metriaentre ambos ojos en mu-
jeres portadoras del gen mutante con he-
rencia RIx es posible’ y la expresion de la
enfermedad es generalmente atribuida al
efecto delainactivacién a azar del cromo-
soma X (hipétesis de Lyon) que establece
gue en las células somaticas de las mujeres
(cromosomicamente XX), solo un cromo-
soma X esactivoy el otro esinactivado al
azar tempranamenteen laembriogénesis. El
cromosoma X inactivo puede ser indistin-
tamente de origen materno o paterno, en
célulasdiferentesdel mismo individuo, por

TABLA. Datos clinicos, examen oftalmolégico y evolucion

Datos clinicos Evolucion
y examen oftalmologico 1992 1993 1994 1995 1996 1997 1998
Agudeza visual 0,8 0,8 0,8 0,8 0,8 0,8 0,8
0,4 0,4 0,4 0,04 0,005 bultos bultos
Campo visual 30° 30° 30° 15° 15° 15° 15°
20° 20° 10° 10° 5° L. temporal L. temporal
Caracteristicas
de la papila Palidez Palidez  Palidez Palidez Palidez Palidez  Palidez
Atréfica Atréfica Atrofica Atréfica Atrofica Atréfica Atréfica
Opacidad del
cristalino Parcial Parcial Parcial Parcial Parcial Parcial Parcial
Parcial Parcial Parcial Avanzada Avanzada  Total Total
Tension ocular Normal Normal  Normal Normal Normal Normal  Normal
Normal Normal Normal Normal* Elevada Elevada Elevada
Estadio 1l 1 I 1 11 i 11
Afios de
evolucién 5 6 7 8 9 10 11

Fuente: Encuestas.
L. temporal = Laguna temporal.
* Normal después de operada.
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lo que se encuentra en proporciones varia Este mecanismo ya fue reportado en una

bles de una portadoraa otra, lo cual resul- mujer afectadapor laDistrofiaMuscul ar tipo
tara en sintomas con edades variables de Duchenne por isodisomiamaterna.”
aparicién o ausentes del todo, y un cuadro Por o que se concluye que en la RP-

clinico que puede variar ocasionalmente de RLx |asmujeres pueden estar también afec-

Eno tan s,et'\./ero al igual que e)r(w los var ctmelﬁ tadas, aunque en raras instancias. Por esta
emocigoticos (cromosomaX gue porta razon, atodas las mujeres portadoras, tan-

gen anormal activo), hastacasosen losque . :
. to a las obligadas como a las posibles, se
el cromosomaX normal esel activoy por lo i o
les debe realizar un minucioso examen

tanto, no se manifiestan déficits visuales.® LT .
Un mecanismo adicional paralaexpre- oftalmoldgico, incluso en edades superio-

si6n delas enfermedades recesivas ligadas resalos 40 afios, no solo paraconfirmar su

al cromosomaX esladisomiauniparental, estadlo de portadora, sino parainiciar trata-
que eslapresenciade los dos cromosomas miento medico adecuado |o méas precoz-
de un par heredadosdel mismo progenitor.® mente posible en caso que fuera necesario.

SUMMARY: The case of a carrier of the mutant gene causing retinitis pigmentosa
with recessive heredity linked to sex with a typical clinical picture of late onset disease
and marked assimetry of ophthalmological manifestations between bhoth eyes is presented.
Lyon's hypothesis is used to explain the occurrence of this event. It is concluded that
heterozygote females may have the same clinical manifestations as hemizigote males. That's
why, an ophthalmologic thorough study should be conducted to confirm the state of the
carrier as well as to initiate an adequate treatment, if necessary.

Subject headings: RETINITIS PIGMENTOSA/etiology; RETINITIS PIGMENTOSA/genetics;
HETEROZYGOTE; X CHROMOSOME; SEX CHROMOSOME ABNORMALITIES; EYE
MANIFESTATIONS.
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