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RESUMEN

La Retinosis Pigmentaria (RP) es un grupo de enfermedades hereditarias caracterizada por degeneracion de fotorreceptores y epitelio
pigmentario de la retina. Es la degeneracion retiniana méas frecuente; afecta 1-5000 con predominancia en hombres.

Las manifestaciones clinicas son nictalopia, fotofobia, constricciéon del campo visual, discromatopsia, fotopsias, disminucién progre-
siva de la agudeza visual central, presencia de espiculas 6seas, atenuacion vascular retiniana, edema macular quistico, signo de
Shaffer, papila cérea y catarata subcapsular posterior.

Existen formas clinicas atipicas como la RP sine pigmento, que muestra el cuadro clinico de RP clasica, sin cambios pigmentarios,
esto resulta un reto diagnostico. Realizamos en el presente caso electrorretinograma que evidencié ausencia de respuesta eléctrica
en ondas Ay B, fases fotépicas y escotdpicas; la perimetria computarizada comprobd disminucién generalizada de la sensibilidad, la
topografia de coherencia 6ptica (OCT) revelé6 edema macular quistico, que resolvié con aplicacion de bevacizumab intravitreo te-
niendo éxito visual y anatémico.

PALABRAS CLAVE: Retinosis Pigmentaria, Retinosis pigmentaria sine pigmento, Bevacizumab, Edema macular quistico.

ABSTRACT

Retinitis Pigmentosa (RP) is an inherited disorder characterized by degeneration of photoreceptors and retinal pigment epithe lium.

It is the most common retinal degeneration. Affects 1-5000 predominantly in males.

Clinical manifestations include nyctalopia, photophobia, visual field constriction, discromatopsia, photopsia, progressive loss of central
visual acuity, presence of bony spicules, attenuation of retinal vessels, cystoid macular edema, Shaffer sign, waxy pallor of disc and
posterior subcapsular cataract.

There are atypical forms such as RP sine pigmento, characterized by the clinical presentation of classical RP without pigmentary
changes in the retina; this represents a diagnostic challenge.

In this patient we performed electroretinogram (ERG) to demonstrate the absence of electrical response of waves A and B in photopic
and scotopic phases; computerized perimetry showed general decrease in sensitivity; optical coherence tomography (OCT) evidenced
the presence of cystoid macular edema, which resolved with intravitreal application of bevacizumab, which lead to visual and anatomic
success.

KEY WORDS: Retinitis Pigmentosa, Retinitis pigmentosa sine pigmento, Bevacizumab, Cystic macular edema.

INTRODUCCION

La RP comprende un grupo de trastornos heredi-
tarios caracterizados por disfuncién y pérdida pro-
gresiva de fotorreceptores asi como dafio al epi-
telio pigmentado de la retina con eventual progre-
si6n a atrofia retiniana.! El patrén de herencia
puede ser autosomico dominante en el 15%-25%

de los casos, autosdmico recesivo en un 5%-20%,

recesivo ligado al X cerca de 5%-15% y excepcio-
nalmente mitocondrial. Aproximadamente 40%-
50% de los casos son aislados. Se llama RP pri-
maria cuando la afeccién sélo compromete la vi-
sion del paciente y secundaria o sindrémica si se
encuentra asociada a manifestaciones extraocu-
lares.?® EIl primer caso descrito de RP es atri-
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en 1855, quien dos afios después introduce el tér-
mino Retinitis pigmentosa. La RP representa la
cuarta causa de ceguera en el mundo; tiene una
prevalencia global aproximada de 1/4.000 y se
calcula que afecta a mas de 1 millon de personas,
se presenta mas frecuentemente en hombres, ge-
neralmente es bilateral y simétrica.*® La presenta-
cion clinica tipica se caracteriza por nictalopia y
disminucién progresiva del campo visual y agu-
deza visual (AV); a la exploracién de fondo de ojo
se observan alteraciones vitreas, disco Optico con
palidez cérea, atenuacion de vasos retinianos, asi
como depdésitos de pigmento denominados espi-
culas oOseas. El 50% de los pacientes con RP
desarrolla catarata subcapsular posterior, cuya in-
cidencia y severidad incrementan con la edad;
también se ha observado edema macular quistico
en el 28% de los afectados, asi como alteraciones
vitreas.®’ La retinosis pigmentaria sine pigmento
(RPSP) es una forma atipica de RP que se pre-
senta en el 22% de los casos y esta caracterizada
por la ausencia de cambios pigmentarios retinia-
nos; el resto de las manifestaciones encontradas
en laRPSN son similares alas de la forma clasica.
8 El diagnostico se confirma con campimetria y
ERG. En fases tempranas, se observa en la cam-
pimetria un escotoma anular en la periferia media,
y conforme la enfermedad progresa, el borde in-
terno del anillo se contrae mientras que el externo
se expande. En el ERG suele afectarse inicial-
mente la fase escotdpica, aun en etapas preco-
ces, las amplitudes se encuentran severamente

disminuidas; en casos severos esta totalmente

abolido. Hasta el momento no existe un trata-
miento efectivo para remediar la falta de fotorre-
ceptores retinianos, sin embargo, se ha obser-
vado que la administracion oral de vitamina A en
combinacion con una dieta rica en &cidos grasos
omega-3 ayuda a preservar la vision al demorar la
pérdida de conos y bastones. Las lineas de inves-
tigacion actuales para el tratamiento de la RP se
enfocan principalmente en el trasplante de tejido
retiniano, terapia génica especifica e implante de
dispositivos eléctricos. Esta indicado la extraccion
de catarata en aquellos pacientes cuya vision se
encuentre comprometida por esta causa.®'° Para
el manejo del edema macular quistico (EMQ) se
han usado inhibidores de la anhidrasa carbodnica
tanto tépicos como sistémicos, corticoesteroides
sistémicos, fotocoagulacion laser en rejilla, aceto-
nido de triamcinolona intravitrea y recientemente

terapia con anticuerpos monoclonales.!112

CASO CLIiNICO

Se trata de paciente femenino de 34 afios de
edad, casada, ama de casa, originaria y residente
de Navolato, Sinaloa, México, sin antecedentes
de importancia, acude al servicio de oftalmologia
del Hospital Civil de Culiacan por presentar dismi-
nucion de la AV de tres meses de evolucion. Al
interrogatorio la paciente refiere haber iniciado su
padecimiento actual tres meses previos de acudir
a consulta, ademas de presentar nictalopia de
larga evolucién. A la exploracion oftalmoldgica se
encuentra AV 20/40 en ambos ojos (AO) con re-
fraccion ojo derecho (OD) +1.25 y ojo izquierdo

(Ol) +0.75 que no mejora con correccién visual,
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PIO 14 mmHg AO, vitreo con signo de Shaffer
presente. En la fundoscopia se observo disminu-
cion del brillo foveolar y excavacion éptica de 0.6
AO (Fig. 1).

Fig. 1. Fotos clinicas a color de polo posterior de ambos
0jos, donde se aprecia retina aplicada presencia de cam-
bios pigmentarios en el EPR moteados, disminucion del
brillo foveolar.

La fluorangiografia (FAG) se encontro sin altera-
ciones; se solicitaron campos visuales que de-
mostraron disminucién generalizada de la sensi-
bilidad (Fig.2); el ERG evidenci6 aplanamiento de
las ondas eléctricas en sus fases fotopicas y es-
cotépicas (Fig. 3); por ultimo, se realiz6 OCT de
retina y nervio optico en el que se observé EMQ y
adelgazamiento del complejo de células ganglio-

nares (Fig. 4).

Fig. 2. Perimetria demuestra disminucién generalizada
de la sensibilidad en ambos ojos.

Fig. 3. ERG con aplanamiento de las ondas eléctricas
en sus fases fotdpicas y escotépicas bilateral.
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Fig. 4. OCT retina manifiesta edema macular cistoide bi-
lateral.

En base alo anterior se diagnostica retinosis pig-
mentaria sine pigmento e iniciamos tratamiento
con bevacizumab intravitreo 2.5 mg/0.1 ml, 1 do-

sis mensual. Después de tres aplicaciones la AV
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mejord a 20/25 AO con resolucion del edema ma-

cular corroborado por OCT (Fig. 5).

Fig. 5. OCT retina demuestra mejoria anatémica del
edema macular quistico en ambos ojos.

DISCUSION

El bevacizumab es un anticuerpo monoclonal hu-
manizado recombinante de cadena larga dirigido
contra todas las isoformas biolégicamente activas
del factor de crecimiento endotelial vascular
(VEGF-A). Fue aprobado en el 2004 por la Food
and Drug Administration (FDA) para el tratamiento
de cancer colorrectal metastasico;*® un afio des-
pués se habian publicado mas de 100 articulos
sobre las aplicaciones del bevacizumab en oftal-
mologia y, en el 2007, se reportd su aplicacién in-
travitrea para el manejo de la neovascularizacion
coroidea, degeneracion macular relacionada a la
edad y oclusion de la vena central de la retina. 14
En el afio 2009, Yuzbasioglu et al. describieron la
efectividad del bevacizumb para resolver el EMQ

en pacientes con RP.%°

Aunque en la actualidad es un farmaco conside-
rado off label para su uso en oftalmologia, en el
caso presentado, el bevacizumab intravitreo pre-
sentd buenos resultados para la resolucion del
EMQ en un paciente con RPSP, mejorando asi de

forma significativa la AV.

CONCLUSION

La RPSP representa un reto diagnéstico y pasa
muchas veces desapercibida por los cambios tan
sutiles en la retina. Se deben excluir enfermeda-
des sistémicas o formas sindrémicas associadas
y €s necesario consejo social y genético para es-
tablecer un abordaje adecuado.

Alafechano se conoce un tratamiento eficaz para
la RP, sin embargo, el manejo de las complicacio-
nes asociadas puede mejorar la calidad visual del
paciente como se demuestra en el caso presen-

tado.
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