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RESUMEN

INTRODUCCION. La retinosis pigmentaria es la causa mas frecuente de distrofia
retiniana. En la adolescencia comienzan enfermedades oculares de tipo distrofico,
origen genético y curso progresivo. El objetivo del presente estudio fue identificar
las caracteristicas clinicas y evolucion de la retinosis pigmentaria en la
adolescencia.

METODOS. Se realizé un estudio descriptivo y prospectivo en jovenes de edad
entre 10 y 14 afos (Grupo I), y entre 15y 19 afios (Grupo II), de uno y otro sexo,
que fueron atendidos en el Centro de Retinosis Pediatrico Nacional entre 2002 y
2006. Se observo herencia, sintomas, edad, tiempo transcurrido, enfermedades
generales y electrorretinograma. Los medios transparentes, fondo de ojo,
biomicroscopia y perimetria se hicieron al inicio, al afio y al final del estudio. Se
clasificaron los casos en 4 estadios atendiendo a la agudeza y campo visual.



RESULTADOS. Predominaron los pacientes del sexo masculino y color blanco de la
piel. Se hallaron opacidades del cristalino en 61 ojos (71,4 %), principalmente en el
grupo 2. Al final del estudio 32 adolescentes (76,2 %) no tuvieron evolucion
progresiva; 5 (11,9 %), medianamente progresiva y 5 (11,9 %), muy progresiva,
con marcado empeoramiento de la funcion visual.

CONCLUSIONES. Las caracteristicas de la retinosis pigmentaria identificadas en la
mayoria de los jovenes concuerdan con los primeros estadios de la enfermedad. La
evolucion durante 5 anos no ha sido progresiva en la mayoria de los adolescentes
de uno y otro grupo, lo que nos hace considerar que los cambios biolégicos de esta
etapa de la vida, aparentemente no influyen empeorando el curso de la enfermedad
ocular.

Palabras clave: Retinosis pigmentaria, adolescencia, ceguera nocturna, distrofia
retiniana.

ABSTRACT

INTRODUCTION. Retinosis pigmentosa is the most frequent cause of retina
dystrophy. Ocular diseases of dystrophic type, genetic origin and progressive
course appear in adolescence. The objective of the present study is to identify the
clinical characteristics and evolution of retinosis pigmentosa in adolescence.
METHOD. A descriptive and prospective study was conducted among young
subjects aged 10-14 (group 1) and 15-19 (group II) of both sexes that were seen
at the National Pediatric Centre of Retinosis between 2002 and 2006. Heredity,
symptoms, age, time elapsed; general diseases and electroretinogram were
observed. The transparent means, fundus oculi, biomicroscopy and perimetry were
performed at the beginning, at a year and at the end of the study. Taking into
consideration the acuity and visual field, the cases were classified into 4 stages.
RESULTS. White males prevailed. Opacities of the crystalline were found in 61 eyes
(71.4 %), mainly in group 2. At the end of the study, 32 adolescents (76.2 %) had
no progressive evolution; 5 (11.9 %), fairly progressive; and 5 (11.9 %), very
progressive, with a marked worsening of the visual function.

CONCLUSIONS. The characteristics of retinosis pigementosa identified in most of
the youth agreed with the first stages of the disease. The evolution has not been
progressive in most of the adolescents of both groups, which makes us think that
the biological changes of this stage of life do not apparently worsen the course of
the ocular disease.

Key words: Retinosis pigmentosa, adolescence, night blindness, retinal dystrophy.

INTRODUCCION

La adolescencia es un periodo de la vida del ser humano caracterizado por rapidos
y diversos cambios que se suceden de forma muy dindmica, cambios fisicos y
emocionales fundamentales que crean las caracteristicas de la vida adulta ulterior.?

Una edad tan compleja y trascendental requiere también una atencidn consecuente.
De un modo convencional se considera que la adolescencia es el periodo que cubre



la segunda década de la vida: de los 10 a los 20 afios. No existe otro momento
después del nacimiento en que los hechos bioldgicos se produzcan tan rapido.?

En esta segunda década de vida tienen su inicio enfermedades oculares de tipo
distréfico, genéticamente determinadas y cuya naturaleza familiar ha sido conocida
por mas de 100 afios. Entre estas enfermedades oculares distroéficas de origen
genético y evolucidn crénica se encuentra, en primer lugar, la retinosis pigmentaria
(RP), que agrupa un conjunto de enfermedades que de forma primaria y progresiva
afectan a los fotorreceptores (conos y bastones) y después otras capas de la retina
que ocasionan ceguera nocturna, disminucién de la visién periférica y
posteriormente de la visidn central, con lo que da lugar a una discapacidad visual
con caracteristicas muy particulares.?

Otra caracteristica clinica es la posible concomitancia de la RP con enfermedades
endocrinas, trastornos auditivos, neuroldgicos, entre otros, que conforman
verdaderos sindromes. Se trata de la RP sindrémica o asociada.?

En su curso natural, la RP puede comenzar a cualquier edad y llegar hasta la
ceguera total en un tiempo variable, lo cual en cierta medida depende de la edad
de comienzo y de la gravedad del tipo de RP. Sin embargo, la literatura médica
mundial muy poco se ha referido a las caracteristicas de la enfermedad durante la
etapa de la adolescencia.*

La prevalencia mundial de la RP se reconoce de 1 por 5000 habitantes y se
considera que una de cada 80 personas presenta el gen causante de la
enfermedad. En Cuba, por las particularidades del Sistema Nacional de Salud y por
la labor de pesquisa desplegada en la poblaciéon cubana por la Red Nacional del
Programa de Atencidn a pacientes con RP y sus familiares, se conoce que la
prevalencia es de 4,8 por 10 000. Debido a las limitaciones que la RP ocasiona al
individuo que la padece y que lo puede llevar a la discapacidad o a la minusvalia, es
necesario reconocer que ella repercute indiscutiblemente en la actitud, estilo y
calidad de vida del afectado. La actitud ante la enfermedad no es igual si se trata
de un nifio, un adolescente o un adulto; asi también es muy personal la
comprensidn, aceptacién y adaptacién a la enfermedad.>®

La RP en Cuba se ha insertado prioritariamente en el marco de la pesquisa activa
de enfermedades visuales en mayores de 5 afos de edad y en el programa de salud
para discapacitados, del cual no hay similar en el mundo. El objetivo de este
estudio fue identificar las caracteristicas y la forma de evolucidn clinica de los
adolescentes con RP, lo cual permitié ganar en informaciéon y comprension acerca
del comportamiento de este padecimiento en esta etapa de la vida.

METODOS

Se realizé un estudio descriptivo, longitudinal y prospectivo en adolescentes con RP
entre 10 a 19 afos (segun criterio de la OMS) que se atendieron en el Centro de
Referencia Nacional y Pediatrico de Retinosis Pigmentaria desde el 2002 hasta el
2006, con edad limite de captacidn para el estudio de 15 afios, ya que se requeria
que aun fueran adolescentes una vez transcurridos los 5 afios de la exploracién.
Este fue el criterio se de inclusion en el estudio. Se excluyeron los casos que no
cooperaron bien para los examenes o cuyos familiares no quisieron que continuaran
en el estudio.



Se recogié en encuesta individual los datos que permitieron determinar las
caracteristicas clinicas de la enfermedad en cada adolescente, la conclusion de los
examenes oftalmoldgicos al inicio, anualmente y al final del estudio para una vez
procesados, ofrecer los resultados correspondientes segun los objetivos de la
investigacién. Para determinar los antecedentes clinicos y las caracteristicas de la
RP se tuvieron en cuenta: tipo de herencia, sintoma inicial y edad de inicio, tiempo
de evolucién, enfermedades generales y oculares concomitantes y las
particularidades de los medios transparentes y de las estructuras del fondo de ojo
detallados por biomicroscopia y oftalmoscopia directa, y en algunos casos,
indirecta, si lo permitia la cooperacion del paciente.

Estos signos fondoscépicos definen la forma clinica de RP de que se trata, por lo
que fueron explorados y evaluados por ojo examinado, puesto que se trata de
establecer la progresion de la enfermedad ocular. Se confirmé el diagndstico por
electrorretinografia con equipo computadorizado EREV 2000 Plus de la LACE y se
realizd perimetria cinética tipo Goldmann con estimulo blanco de 64 mm?2 vy filtro de
1,00 con Suma V/4 preferentemente, para determinar los limites de la visién
periférica, o sea el campo visual.

Se clasificé el estadio clinico en 4 etapas atendiendo a la agudeza visual con
correccion y al area de campo visual residual que presentaba el mejor ojo de cada
adolescente; se consideré como elementos colaterales el estado de los medios
transparentes y los signos de la RP en el fondo de ojo. La clasificacion responde a la
metodologia de trabajo de la Escuela Cubana de RP fundada por el Dr.C. Prof.
Orfilio Peldez Molina (1923-2001) en 1989 vy utilizada para evaluar estos
paradmetros principales y calificar el estadio y dar prondsticos evolutivos. Los
estadios clinicos son:’

IconAV>0,5y CV>15°

IT con AV > 0,3y CV entre 11° - 15°

ITI con AV > 0,05 y CV entre 5° - 10°

IV con AV < 0,05 y CV - de 5° considerando el ojo mejor

Para identificar la forma de evolucidén de la RP se tomaron en cuenta la variaciéon de
los parametros principales interexamen anual y los cambios en el estadio clinico de
la enfermedad; se compard los resultados obtenidos al inicio y al final del estudio
en cada adolescente. Cada tipo de RP (tipica, atipica o asociada) y de herencia
(autosdmica dominante, autosémica recesiva, o recesiva ligada al cromosoma X=
AD, AR y RLX respectivamente) fueron bien definidas.

Para la clasificacién de los sindromes asociados se tuvo en cuenta para el Usher la
clasificacidon de Kimberling donde se establecié que el Usher I es aquel donde
concomitan sordera congénita y retinosis pigmentaria, y el Usher II cuando la
hipoacusia es moderada acompafiada de la RP.8°

Se establecieron tres formas de evolucion:

1. No progresiva: no hubo cambio de estadio clinico.

2. Medianamente progresiva: hubo cambio al estadio clinico siguiente
de la clasificacién.

3. Muy progresiva: hubo cambios a estadios mas avanzados de la
clasificacidn.

Esta calificacion permitido conocer el comportamiento de la RP en la etapa de la
adolescencia en cada uno de los jévenes y una vez transcurridos los 5 afios del



estudio, posibilitd conocer la posible influencia de los cambios bioldgicos y psiquicos
de esta etapa sobre el curso de la enfermedad ocular.

Se obtuvo la distribucion de acuerdo con cada variable definida; se utiliz6 como
medida de resumen el porcentaje y se expuso los resultados en tablas y graficos.

Operacionalizacién de las variables:

Variables

Edad

Color
de la piel

Sexo

Inicio
de la
enfermedad

Tipo de RP
segun la
clinica

Estadio
clinico
de la RP

Tipo de
herencia
presente

Evolucidn
de la RP

Tipo

Cuantitativa
continua

Cualitativa
nominal

Cualitativa
Nominal
Dicotomica

Cualitativa
Nominal
Politdmica

Cualitativa
Nominal
Politdmica

Cualitativa
Ordinal

Cualitativa
Nominal
Politdmica

Cualitativa
Nominal
Politdmica

Escala

10-14
15-19

Blanca
Mestiza
Negra

Femenino
Masculino

- Precoz
(antes de los 10
afos)

- Juvenil
(entre los 11 y 20
afios)

- Tardia
(después de los 20
afios)

- RPT (Tipica)

 RPA
(Atipica)*

e RPS
(Asociada)**

I
II
IT1
v

Autosomica
Dominante.
Autosdmica
Recesiva.
Recesiva Ligada X.
No Definida.

No progresiva
Medianamente
progresiva
Muy progresiva

Descripcion

Adolescentes
segun edad
bioldgica y criterio
de la OMS

Segun color
de la piel

Segln sexo
bioldgico

Referido por la
H.C.

Referido por la
H.C.

Segun
clasificacion de la
Escuela Cubana de

Retinosis
Pigmentaria

Segun el patron
que se presente
en cada paciente

Segun cambios de
la AV-CV y de
estadio clinico

Indicadores

- % por
grupo de
edades

- Promedio
de la edad

Porcentaje
segln
las categorias
Porcentaje
segun
las categorias

Porcentaje
segln
las categorias

Porcentaje
segun
las categorias

Porcentaje
seglin
las categorias

Porcentaje
segln
las categorias

Porcentaje
segln
las categorias



*Monocular, en sector, central o inversa, paravenosa o sin pigmentos.
**Acompafando a otras enfermedades como obesidad, sordera parcial o total,
enfermedades neuroldgicas, trastornos psiquiatricos, etc.

RESULTADOS

La muestra fueron 42 adolescentes de uno y otro sexo, que en el estudio se
distribuyeron en dos grupos: I y II. Predominaron los varones en ambos grupos y
se tuvo el criterio de que:

- El Grupo I con edades entre 10-14 afos de edad, corresponde a la
adolescencia temprana, con promedio de edad de 12,3 (DS 2,2)
- El Grupo II con 15 a 19 afios de edad, corresponde a la
adolescencia media hasta la tardia.2 El promedio de edad es de 16,8
(DS 1,2) (figura 1).
254
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154

10 [

Cantidad de pacientes

1{10 -14 afios) 11 (15 arfios)
Grupos etaros

O Varones (71 4%) OHembras (25.6%)

FIGURA 1. Retinosis pigmentaria y adolescencia.
Distribucion por edad y sexo.

Predominé en los adolescentes la piel blanca para un 61,9 % y solo el 9,6 % tuvo la
piel de color negro.

Atendiendo a los antecedentes clinicos de la RP, la edad en que aparece el primer
sintoma, es decir la ceguera nocturna, se sefiala como el inicio de la enfermedad,
que fue precoz antes de los 10 afios de edad en 30,9 % vy juvenil después de los 10
afios en 69,1 %, por lo cual los adolescentes estudiados tenian un tiempo de
evolucién de la RP entre 5 y 10 afios (DS 2 ,1) ya al inicio del estudio.”

Los adolescentes presentaron diferentes enfermedades generales antes del inicio
del estudio, lo que se informd al interrogarlos sobre los antecedentes patoldgicos
personales (APP) y otras afecciones ocurrieron en el transcurso de la investigacion.
La tabla 1 refleja solamente las enfermedades de interés, porque pueden formar
parte junto con la RP de sindromes asociados. Las entidades RP e hipoacusia
neurosensorial ocasionan la doble discapacidad de sordoceguera y apuntan hacia la



presencia de sindrome de Usher en 3 pacientes, pues 1 presentaba hipoacusia por
ototoxicidad medicamentosa.’®

TaeLA 1. Enfermedades generales asociadas

Enfermedades asociadas MNo. O
Hipoacusia 4 9,5
Asm a 9 21,4
Epilepsia 2 4,7
Hipertension arterial 2 47
Anemia 2 4,7
Trastornos renales 1 2,3
Sin enfermedad a0 71,4

El habito de fumar estuvo presente en 7 adolescentes varones (16,6 %) que
formaban parte del grupo II.

En el 71,4 % de los jovenzuelos existian ametropias (figura 2) y en 10 de ellos
(23,8 %) estrabismos latentes y del tipo acomodativo, que no se corrigen con
tratamiento quirurgico. Las ametropias son la causa mas frecuente por las que los
nifios y jovenes acuden a las consultas de oftalmologia. Por ello es importante
reconocer qué tipo de defecto predomina entre ellos y debe ser siempre corregida
cuanto antes con el método que se prefiera.

(14,6%)

2
(4,7%)
17
(40,4 %)

(14,2%

10

(26,1%)
O Astig. Miop. Comp. O Astig. Hiper. Comp. O Astig. Miop.
O Astig. Hiper. OSin ametropias

FIGURA 2, Ametropias mas frecuentes.

Las alteraciones del vitreo y del cristalino no se observaron en jovenes sanos (10),
por lo cual se confirmd que la temprana aparicidon de estas afecciones en los
adolescentes estuvo relacionada con diversos factores en el transcurso de la RP
(tabla 2) (p < 0,001).



TaeLA 2. Estudio de los medios transparentes

Con alteraciones Sin alteraciones
Estructura

Mo, ojas 26 Mo, ajas %
Cristalino 61 72,6 23 27,4
Yitreo 28 33,4 5a 6E,6

Mota: Puede aparecer mas de una alteracian de los medios por ajo v por adolescente,
El porcentaje fue calculado del total de adolescentes {p < 0,001)

El analisis se hizo en 84 ojos. El desprendimiento de vitreo posterior estuvo
presente en 12 ojos (14,2 %), los cambios en la transparencia del cristalino en
forma de vacuolas y la catarata pequefa polar posterior (10) se detectaron en 61
ojos (72,6 %) al final del estudio, principalmente en adolescentes del grupo II.

En cuanto a la distribucion de los 42 pacientes segun las formas clinicas de la RP,
se hallé que la forma clinica tipica estaba en 36 de ellos para el 85,7 %, fue la
predominante por la presencia y la disposicién de los pigmentos en el fondo de ojo
de los pacientes. Las RP atipicas (7,1 %) fueron del prototipo apigmentos en 2
pacientes e inversa en 1 paciente. La RP asociada (Usher de tipo I y II) que fue
hallada solamente en 3 enfermos; clinicamente mostrd caracteristicas tipicas al
fondo de ojo también (7,1 %).

En relacion con el tipo de herencia, destaco la AD con 11 adolescentes (26,1 %), la
AR con 21,4 % al igual que la RLX porque en ambas se ubicaron a 9 jévenes. En 13
adolescentes la herencia no pudo ser definida para un 30,9 %.

En 10 adolescentes (11,9 %) hubo cambios al final del estudio en la agudeza y
campo visuales, quedo 5 de ellos dentro del grupo de débiles visuales segun la
clasificacion de la OMS, con 0,3 con correccion o campo visual reducido entre 5 y
10 grados en el mejor ojo, lo cual implica una pérdida visual de un 25 % a 30 %
para la lectura y de 84 % de campo visual aproximadamente.!!

Desde el punto de vista de la evolucién por formas clinicas esta fue "no progresiva"
en casi todos los pacientes con RP tipica, en las atipicas fue "progresiva" en 2 de 3
jévenes. La evolucion de la RP asociada al final del estudio fue "moderadamente
progresiva" solo en 1 adolescente.

En la figura 3 se muestra la evolucion clinica de la enfermedad segun el tipo de
herencia, en 6 de los 9 pacientes con herencia recesiva ligada al X hubo progresion
moderada en 2 casos y francamente tdrpida en 4 casos. En 1 caso en que la
evolucion fue también progresiva, el tipo de la herencia no pudo ser definida.
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FIGURA 3. Caracteristicas de la evolucion segan tipo de herencia.
Mota: Porcentaje calculado a partir de 42, ndrmero total de adolescentes,

Al final del estudio en relacidn con la funcion visual segin agudeza y campo visual
como criterios mayores, 32 adolescentes (76,2 %) se mantuvieron estables o con
evolucidn no progresiva, en 5 casos (11,9 %) la evolucion fue medianamente
progresiva y con la misma cifra hubo marcado empeoramiento de esta funcion y
por tanto la evolucidn de la RP fue muy progresiva.

DISCUSION

Los 42 adolescentes que se atendieron en los Centros de Referencia Pediatrico y
Nacional, una vez confirmado el diagndstico de RP han recibido el tratamiento
cubano para esta enfermedad, terapéutica que comprende ozonoterapia,
electroestimulacién, vitaminoterapia y cirugia revitalizadora.'?'* Este procedimiento
corresponde a la metodologia de trabajo de los Centros de la Red y el Programa
Nacional de Retinosis Pigmentaria en Cuba, que no fueron dejados de realizar al
llevar adelante esta investigacion contando con el consentimiento informado de
pacientes y familiares.

Se considerd necesario hacer esta aclaracion, ya que evaluar el resultado del
tratamiento médico aplicado, no fue objetivo de esta investigacion.

Aunque los cambios propios de la adolescencia se van presentando paulatinamente
durante los afios que enmarcan esta etapa, se decidié agruparlos por edades
similares atendiendo a lo que se llama adolescencia temprana y tardia. '°

En relacion con el color de la piel, se reportdé que la RP afecta de forma mayoritaria
a los individuos de color blanco y al género masculino. Esto ultimo por existir la
herencia recesiva ligada al X donde los enfermos son hombres solamente
incrementd la poblacién de enfermos de este género. '©

En cuanto al color de la piel, las investigaciones y bibliografias revisadas se refieren
de forma prevalente a sitios del mundo donde las etnias de color de piel blanca son
las imperantes. Quizas si estas investigaciones y publicaciones se hicieran o lleguen
procedentes de otros paises, donde las poblaciones tengan otro color de la piel se
pueda conocer si prevalecen en ellos los enfermos de RP.



Al precisar la edad de inicio de la enfermedad, al comienzo del estudio, se advirtio
que algunos pacientes habian aplazado la asistencia inmediata a la consulta de
Oftalmologia una vez aparecidos los sintomas a pesar de que el porcentaje de
poblacion atendida por médicos de la familia fue de 99,7 % como senalan los
indicadores basicos del MINSAP para el 2006. 17 Otros fueron diagnosticados por la
pesquisa activa que se realizé desde afios atras o por el estudio de familias
afectadas ya conocidas. Este proceder contemplé la prevencién y manejo de la
enfermedad que divulgan la Escuela y el Programa para la atencion de la Retinosis
Pigmentaria en Cuba.

En el examen de los medios transparentes, la cornea no presenté alteraciones, en
cambio las modificaciones vitreas se descubrieron mas tempranamente que las del
cristalino. Se observo celularidad, desorganizacion fibrilar y floculos en ese orden
de aparicion. Es practicamente imposible observar este resultado si en la RP no se
afectara verdaderamente los medios transparentes. Estudios epidemioldgicos
(Harding, 1991) sefialaron el aumento en la incidencia de las opacidades del
cristalino en las distintas distrofias vitreo retinianas y que esta presente en la
mayor parte de los afectados.!®

La presencia de pigmentos retinianos, los cambios en el epitelio pigmentario dio un
aspecto no homogéneo al fondo de ojo como granulacion fina y el estrechamiento
del calibre vascular son los signos mas precoces del RP en los adolescentes con
menos tiempo de evolucidon de la enfermedad.%2°

De forma mas tardia aparecieron las variaciones del color del disco dptico y del
aspecto de la macula entre 7 u 8 afios de evolucion de la enfermedad. Todos estos
cambios pueden verse de forma bilateral y bastante simétrica en el fondo de ojo.?!

Se hallaron otras enfermedades oculares que acompafié a la RP como las
ametropias y dentro de estas el astigmatismo midpico compuesto, que fue el mas
frecuente. El estrabismo latente que tiene incidencia mayor en la etapa preescolar y
escolar, también se manifestd. El nistagmo tuvo relacion con el tipo de RP central o
inversa, por mala fijacién por el dafio macular se present6 en 1 adolescente.??

Solo el sindrome de Usher en sus formas clinicas I y II, segun la clasificacion de
Kimberling, estuvo presente como RP sindromica o asociada. Esta forma es la mas
frecuente también a nivel mundial.®

El determinar si la RP es parte de un sindrome o no sera consecuencia del estudio y
la observacion del paciente durante afios. Otros padecimientos como afecciones
ortopédicas, estomatoldgicas, psicoldgicas, infectocontagiosas, dermatopatias,
ginecoldgicas, entre otras; propias de esta etapa de la vida y que forman parte de
los indices de morbilidad, fueron debidamente recogidas en encuestas individuales
y atendidos como esta orientado en el Programa Nacional de Atencion Integral a la
Salud de Adolescentes. MINSAP, Cuba 2000.2326

En 2 casos se presentd de formas clinicas atipicas y en 1 asociado en los que hubo
mayor y moderada progresion de la enfermedad respectivamente, esto fue quizas
porque los cambios importantes sean por una toma temprana de la retina central
macular como se reporta en las RP atipicas o por los cambios neurosensoriales en
las asociadas. Se dafian ademas la visidn de colores y la lectura cercana, lo cual
repercute mas en la vida y desempefo del paciente que si fuera la forma tipica
donde el dafio es en la vision periférica y por tanto en el extremo campo visual.

Finalmente, se quiso precisar si existia alguna relacion entre la forma de evolucién
de la RP y el tipo de herencia, se observd que los adolescentes con herencia



autosdmica dominante revelaron durante el tiempo del estudio una demostrada
estabilidad de la enfermedad al no encontrarse cambios con relacion al estadio
clinico inicialmente determinado.

Algunos autores describen la RP de herencia autosémica dominante como forma
benigna de la enfermedad, puesto que en edades avanzadas y aun después de
operarse de catarata, en el caso de los adultos, se conserva de moderada a buena
agudeza visual central y campo visual aceptable para la orientacién y
desplazamiento. En el estudio el prondstico visual para este tipo de herencia fue
favorable.?”

El tipo de RP ligado al X se describié como la forma mas severa de la enfermedad
degenerativa retiniana que conllevé a marcada disminucién de la agudeza visual en
edades tempranas.'®'® |los adolescentes con este tipo de herencia se encontraron
ubicados en ambos grupos de edades y presentaron en su mayoria los estadios
clinicos II y III de la RP a pesar de su corta edad.

Hubo progresion de la RP también en 3 de los 13 adolescentes que no tenian
precisado el tipo de herencia, puede tratarse en un futuro de los tipos autosémico
recesivo o recesivo ligado al cromosoma X, lo cual no pudo ser determinado
mediante el estudio del &rbol genealdgico en ese momento.?°:3°

En el estudio realizado por Berson durante 3 afios de observacién del curso natural
de la RP, en 24 pacientes de 6 a 17 afios encontré la pérdida del area del campo
visual en un 4,6 % por afio los casos estudiados, lo que marcé una progresion de la
enfermedad mucho mayor que la observada en nuestros enfermos. 3!

El resultado de las tonometrias arrojo una presion intraocular (PIO) dentro de
limites normales en aquellos jévenes en que su cooperacion permitid la realizacidn
de este examen. Esto permitié descartar la hipertension ocular piedra angular del
glaucoma, como posible causa del empeoramiento de la visidn en los casos en que
asi sucedio. Recordemos la ya descrita asociacion de glaucoma en el 3 % de los
afectados de RP.3!

Se concluye que las caracteristicas de la RP observadas en los adolescentes durante
los 5 afios del estudio, se identificaron con las enmarcadas en los primeros estadios
de nuestra clasificacion evolutiva de esta enfermedad ocular a pesar del tiempo de
inicio y transcurso de la afeccion.

En la mayoria de los adolescentes la forma clinica tipica fue la que prevalecid, tanto
en los casos caracteristicos como en los asociados, se considera que la forma
apigmentos va relacionada mas con el corto tiempo de evolucion de la enfermedad
transcurrido que con una atipicidad verdadera.

La evolucién de la enfermedad ocular no ha sido progresiva en la mayoria de los
adolescentes de ambos grupos, lo que hace considerar que los importantes cambios
bioldgicos que forman parte de la adolescencia al parecer no influyen sobre el curso
de la RP en esta etapa de la vida.

La relacion entre formas de evolucion y tipo de herencia fue significativa en los
adolescentes varones. En los de herencia recesiva ligada al cromosoma X hubo
empeoramiento de la agudeza y campo visuales sin existir otra causa ocular o
extraocular que explique este acontecer. Esto sugiere que existe una evolucion de
la enfermedad muy particular para este tipo de herencia.



La recomendacion para mejorar este trabajo en un futuro es mantener estrechos
lazos con la Atencién Primaria de Salud para efectuar la captacion anticipada de los
adolescentes con RP dentro de las familias afectadas, al analizar el tipo de herencia
y determinar tempranamente quienes son las personas con factores de riesgo para
hacer un diagndstico precoz de la enfermedad. Asi también, no se debe olvidar de
la posible aparicion en la infancia y la adolescencia de manifestaciones de RP
sindromica y que la mas frecuente en el medio se relaciona con los sordos e
hipoacusicos.
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