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Resumen

Objetivo: Determinar la incidencia de las variedades de las
distrofias vitreorretinianas en poblacion mexicana ya que no
existen reportes de la misma en la literatura.

Material y métodos: estudio retrospectivo, observacional, des-
criptivo y transversal con revision de expedientes de pacientes
con enfermedades retinianas de 1991 al 2006, para determinar
la incidencia de distrofias vitreorretinianas.

Resultados: Fueron analizados 36,300 expedientes del Servi-
cio de Retina revisados de enero de 1991 a diciembre de 2006
en el Centro Médico Nacional 20 de Noviembre, hospital de
tercer nivel de referencia nacional de los pacientes derechoha-
bientes del ISSSTE, en quienes se encontré unaincidencia de
0.008 % para distrofia exudativa familiar, 0.008 % para retinos-
quisis juvenil ligada al cromosoma X, 0.005 % para la enferme-
dad de Wagner y 0.005 % para la enfermedad de Goldmann
Favré. Presentamos casos representativos de los mismos.
Conclusiones: Las distrofias vitreorretinianas son enferme-
dades raras, de dificil diagnéstico, pero aunque su incidencia
es baja, la torpida evolucién hacia la ceguera obliga a identifi-
car los signos precoces para un tratamiento mas oportuno.

Palabras clave: Distrofias vitreorretinianas, retinosquisis juve-
nil, vitreorretinopatia exudativa familiar, enfermedad de Gold-
mann-Favré, sindrome de Wagner-Stickler.

Summary

Background: We undertook this study to demonstrate the
incidence of vitreoretinal dystrophies in a Mexican population.
Methods: This was a retrospective, observational, descriptive
and transversal study. We analyzed the files of patients treated
at the Retina Department in a medical center for state employees
(ISSSTE) from January 1991 to December 2006 to obtain the
incidence of vitreoretinal dystrophies.

Results: We studied 36,300 patient files. We found an incidence
of 0.008 % for familial exudative vitreoretinal dystrophy, 0.008 %
for X-linked juvenile retinoschisis, 0.005 % for Wagner disease
and 0.005 % for Goldmann-Favre disease. We present here a
representative case of each type of dystrophy.

Conclusions: Vitreoretinal dystrophies are uncommon diseases
and are difficult to diagnose. Even though they have a low
incidence, the poor evolution to blindness requires identification
of early signs in order to offer timely and opportune treatment.

Key words: Vitreoretinal dystrophies, Goldman-Favre disease,
X-linked juvenile retinoschisis, familial exudative vitreoretinal
dystrophy, Wagner-Stickler syndrome.

Introduccioén

Las distrofias vitreorretinianas comprenden un grupo de enfer-
medades hereditarias con afeccion ocular y ocasionalmente sis-
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témica, manifestadas generalmente antes de los 15 afios de edad.
Suincidencia es bajay los reportes en la literatura refieren casos
aislados, casos esporadicos o en grupos familiares. Generalmente
se les localiza por entidad independiente y no por el grupo de
enfermedades vitreorretinianas. No existen revisiones naciona-
les que nos permitan conocer el grado de incidencia y afectacion
en la poblacién mexicana en general. El objetivo de este estudio
es determinar la incidencia de las enfermedades vitreorretinia-
nas en México, sus dificultades diagnosticas y las alternativas
de tratamiento posibles. Para ello se estableci6 la revisién de los
expedientes del Departamento de Retina en un hospital de con-
centracion nacional de tercer nivel de atencidn para trabajadores
del Estado (Instituto de Servicios y Seguridad Social de los Tra-
bajadores del Estado, ISSSTE).

Las distrofias vitreorretinianas constituyen un grupo de pato-
logias que se caracterizan por un cambio primario en la retina, y
de manera secundaria en vitreo. Los cambios retinianos inclu-
yen separacion o esquisis, atrofia, formacion de agujeros o mi-
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gracion de pigmento del epitelio pigmentado de la retina y pue-
den terminar en ceguera.r Las variedades reconocidas son reti-
nosquisis juvenil, vitreorretinopatia familiar exudativa, enferme-
dad de Goldmann-Favré y sindrome de Wagner-Stickler.

Material y métodos

Se realiz6 un estudio retrospectivo, observacional, descriptivoy
transversal con revision de expedientes de pacientes con enfer-
medades retinianas de un Hospital de tercer nivel de atencion,
del 1 de enero de 1991 al 31 de diciembre de 2006. Se determi-
naron los diagndsticos de enfermedad vitreorretiniana, integra-
dos con iméagenes fotogréficas. Se realiz6 andlisis de incidencias
comparandolos con el total de pacientes revisados en el Servicio
de Retina del Centro Médico Nacional 20 de Noviembre en ese
periodo de tiempo.

Resultados

Se estudiaron 36,300 expedientes, encontrando tres pacientes de
una misma familia con distrofia exudativa familiar (0.008 %), dos
con enfermedad de Wagner (0.005 %), dos con enfermedad de
Goldmann-Favré (0.005 %) y tres con retinosquisis juvenil ligada
al cromosoma X (0.008 %), de los cuales dos son hermanos.

Casos clinicos

Caso 1

Mujer de 26 afios, miope, con fotopsias y eritropsias de dos meses
de evolucién; capacidad visual del ojo derecho de 20/50 y refrac-
cién de -5.75 esf; capacidad visual de ojo izquierdo 20/200 y re-
fraccion de -8.75 esf; presion intraocular de 18 mm Hg en ambos
o0jos. Fondo de ojo derecho: desprendimiento de retina traccional
con tejido fibroso peripapilar, anomalias pigmentarias de ecuador
a periferia, zonas blanco sin presién; en fluorangiografia, vasos
amputados y arborizaciones vasculares filtrantes en abanico. La
tomografia de coherencia 6ptica mostré traccion vitreorretiniana
en area macular y zona quistica debajo de la traccion (figura 1).
Fondo de ojo izquierdo: en periferia retiniana cambios parecidos a
retinopatia del prematuro; en fluorangiografia: arborizaciones vas-
culares periféricas filtrantes en abanico (figura 2). Diagnostico:
vitreorretinopatia exudativa familiar.

Caso 2

Nifio de ocho afios de edad, miope alto, con pérdida de la vision
de ojo derecho y baja visual y hemeralopia de ojo izquierdo. Hi-
perlaxitud articular, puente nasal plano, hipoacusia bilateral.
Capacidad visual de ojo derecho: percepcién de luz, refraccion
-14.00 esf. Capacidad visual de ojo izquierdo: 20/60, refraccion
-12.00 esf. Catarata subcapsular posterior central poco densa

Figura 1. Vitreorretinopatia familiar exudativa en ojo dere-
cho. a) Retinografia en color con tejido fibroso peripapilar. b,
¢, d) Fluorangiografia que muestra vasos amputados y arbo-
rizaciones filtrantes en abanico. ) Tomografia de coheren-
cia optica que muestra traccion vitreorretiniana sobre el area
macular y zona quistica debajo de la traccion.

Figura 2. Vitreorretinopatia familiar exudativa en ojo izquier-
do. a) Retinografia en color del polo posterior, con cambios
minimos. b) Periferia temporal que muestra cambios pareci-
dos a retinopatia del prematuro. ¢, d) Fluorangiografia con
vasos amputados y arborizaciones periféricas filtrantes en
abanico.
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bilateral. Ojo derecho: phthisis bulbi mantenida secundaria a
desprendimiento de retina total con proliferacion vitreorretinia-
na en estadio C5. Ojo izquierdo: vitreo licuado con abundantes
grumos y tractos fibrosos, degeneracion en encaje en cuadrantes
inferiores y zona de esquisis periférica por traccion en cuadrante
nasal inferior. Tomografia de coherencia 6ptica: zonas quisticas
a nivel macular (figura 3). Diagnéstico: enfermedad de Wagner-
Stickler. Se realizd faquectomia, vitrectomia via pars plana con
endofotocoagulacion y aceite de silicdn, con buena evolucion.

Caso 3

Nifia de 13 afios con baja visual y distorsion de imagenes. Capa-
cidad visual de ojo derecho: 20/70 y Jaeger nim. 4, refraccion
-3.00 esf. Capacidad visual de ojo izquierdo: 20/400 y Jaeger
num. 10, refraccion -3.00 esf. Ojo derecho: catarata subcapsular
posterior incipiente, vitreo sinerético, esquisis macular con des-
prendimiento de retina inferior y degeneracion coriorretiniana
de cuadrantes temporales. Ojo izquierdo: desprendimiento de
retina con proliferacion vitreorretiniana.

Figura 3. Wagner-Stickler. a) Hiperlaxitud articular, hipoplasia
del puente nasal. b) Retinografia en color del ojo izquierdo que
muestra vitreo licuado con abundantes grumos. c) Degenera-
cion en encaje en ambos cuadrantes inferiores. d) Tractos fi-
brosos. e) Tomografia de coherencia éptica que muestra zonas
quisticas a nivel macular.

El electrorretinograma mostré onda b plana y la tomografia de
coherencia 6ptica confirmé quistes maculares y traccion vitreorre-
tiniana (figura 4). Diagnostico: enfermedad de Goldmann-Favré.
Se realizo retinopexia de ojo derecho con buenos resultados, y fa-
guectomia de ojo izquierdo con vitrectomia via pars plana con
inyeccion de aceite de silicdn; la recuperacion visual fue pobre.

Caso 4

Nifio de 10 afios de edad, con baja visual de ambos ojos. Abuelo
paterno ciego, padre y hermano con mala vision. Capacidad vi-
sual de ojo derecho: 20/200 y Jaeger num. 6, refraccion +6.00
esf. Capacidad visual de ojo izquierdo: 20/200 y Jaeger nim. 6,
error refractivo +6.00 esf. Ambos ojos con edema macular, au-
sencia de reflejo foveolar y engrosamiento del area foveolar con
esquisis central. El electrorretinograma mostro ausencia de onda
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Figura 4. Goldmann-Favré. a) Composicién fotografica de la
retina del ojo derecho que muestra vitreo sinerético, esqui-
sis macular con desprendimiento de retina inferior y areas
de degeneracion coriorretiniana de cuadrantes temporales.
b) Composicion fotogréfica de la retina del ojo izquierdo que
muestra desprendimiento de retina con proliferacién vitreorre-
tiniana en estadio C2. ¢) Composicion fotogréfica del resulta-
do quirtrgico del ojo derecho. d) Retinografia en color que
muestra la evolucién del desprendimiento de retina del ojo
izquierdo. e) Tomografia de coherencia 6ptica del ojo derecho
prequirtrgico que confirma la presencia de quistes macula-
resy traccion vitreorretiniana. f) Electrorretinograma que mues-
tra onda b plana.
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b, y en tomografia de coherencia dptica se observaron zonas quis-
ticas en area macular. El diagnéstico del paciente y del hermano
fue retinosquisis juvenil ligada al cromosoma X (figura 5).

El tercer paciente con retinosquisis juvenil ligada al cromoso-
ma X tenia esquisis en area macular y en cuadrante nasal inferior
del ojo derecho y temporal inferior de ojo izquierdo (figura 6).

Discusion

El diagndstico de una distrofia vitreorretiniana implica el estudio
de vitreo y retina. Puede haber miopia, estrabismo, desprendimiento
de retina, hemorragia vitrea o cambios del epitelio pigmentado de
la retina. Las alteraciones distroficas en vitreo incluyen sinquisis
(vitreo licuado) y sinéresis (colapso de la estructura de colageno).
Microscopicamente el vitreo colapsado se ve como un velo, mien-
tras que el que se licua aparece Opticamente vacio. Los cambios
distréficos en la retina incluyen separacion de las capas, atrofia,
formacion de agujeros y alteraciones del epitelio pigmentado de la
retina. EIl cambio primario ocurre en la retina, y de manera secun-
daria se acompafia de cambios vitreos pasivos.

Realizamos a continuacion una revision de lo mas relevante
publicado de cada una de las cuatro distrofias vitreorretinianas
mencionadas; en el cuadro | se muestran los hallazgos més rele-
vantes de las caracteristicas distintivas de cada una de ellas.

Retinosquisis juvenil

Fue descrita por primera vez en 1898 por Haas, y en 1913 por
Pagenstecher. La herencia mas comun es la recesiva ligada al cro-
mosoma X,? aunque se han descrito casos con herencia autosémi-
ca recesiva.® El gen involucrado (RS1) se ha localizado en el cro-
mosoma Xp22, con mutaciones: Western I, 11, 111, 1V, V' y Nor-
thern, que producen alrededor de 82 defectos diferentes en el gen
RS1. Es la causa mas comun de degeneracion macular juvenil en
hombres,® con prevalencia de 1:5,000 a 1:25,000.5 Generalmente
es bilateral. Debuta con baja visual central y escotomas absolu-
tos, en nifios puede asociarse a estrabismo y nistagmo.” El de-
fecto de refraccion més comdn suele ser hipermetrépico.® La
pérdida del reflejo foveolar es seguida por la formacién de quis-
tes radiados con apariencia de rueda, degeneracion pigmentaria
y atrofia macular y quistica. El signo predominante es la esqui-
sis retiniana y sus secuelas son mas visibles en la méacula (f6-
vea) en el cuadrante inferotemporal. Los cambios periféricos se
ven en las formas autosémicas dominantes. La mécula aparenta
un edema macular cistoide, pero no hay fuga de contraste en
fluorangiografia. Inicialmente, la capa interna de la esquisis esta
adherida al vitreo, vasos, membrana limitante interna y capa de
fibras nerviosas, estos tejidos sufren atrofia progresiva asi como
gliosis que aparenta envainamiento perivascular.® La capa exter-
na de la esquisis sufre apoptosis, gliosis, migracion de pigmento
entre las capas y formacion de un agujero. EI desprendimiento

Figura 5. Retinosquisis juvenil, hermano mayor. a, b) Reti-
nografia en color del polo posterior de ambos o0jos que mues-
tran esquisis macular. ¢, d) Tomografia de coherencia 6ptica
que confirma zonas quisticas en el area macular.

de retina regmatdgeno se presenta en 4 a 22 % de los pacien-
tes.’® El desprendimiento vitreo puede mejorar la esquisis al li-
berar la traccion. Las adherencias hacia los vasos retinianos cau-
san hemorragias vitreas.®

Las causas de la esquisis son diversas:** origen vascular, trac-
cion vitrea por crecimiento inadecuado del vitreo cortical, ano-
malia en el desarrollo del vitreo, defecto en el citoplasma de las
células de Muller, y se ha mencionado que los fotorreceptores son
las células primariamente afectadas al ser los productores de la
retinosquisina que mantiene la arquitectura de las capas internas
de la retina.’? Esta esquisis generalmente sucede en la membrana
limitante media (entre la capa nuclear interna y la plexiforme ex-

Figura 6. Retinosquisis juvenil, tercer paciente. a, b) Retino-
grafia en color del polo posterior de ambos 0jos que muestra
esquisis en el area macular. ¢, d) Esquisis en el cuadrante
nasal inferior de ojo derecho y en el cuadrante temporal infe-
rior del ojo izquierdo.
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terna). Las adherencias del vitreo a la capa interna de la esquisis
(glia, capa de fibras nerviosas y vasos) pueden progresar y produ-
cir traccion, especialmente si se presenta hemorragia vitrea.

Por el sitio en que tiene lugar la esquisis, los capilares reti-
nianos profundos pueden verse interrumpidos, apareciendo en la
angiografia con fluoresceina como éreas de no perfusion. La atro-
fia de las capas internas son resultado de isquemia crénica y
decapitacion de las células gliales generando agujeros y gliosis
perivascular. Las capas externas pueden atrofiarse o ser invadi-
das por proliferaciones del epitelio pigmentado de la retina.®

En el electrorretinograma, la ausencia selectiva de laonda b es
caracteristica. La naturaleza de la latencia del pico y de la ampli-
tud de la onda b sugiere dafio de células de Mller. El anlisis de
los subcomponentes de una frecuencia baja en el rheoelectrorreti-
nograma muestra conexiones neuronales inhibitorias debilitadas
en laretina, lo cual es un signo de progresion de la enfermedad.®®

En la fluorangiografia, en la extrema periferia se observan
areas de no perfusion. No se presenta circulacion en la mayoria
de los vasos dendriticos opacificados en el &rea de las esquisis.
Hay un llenado tardio del disco, las arterias y de las venas poste-
riores. La fuga de fluoresceina difusa intrarretiniana sugiere que
los cambios vasculares pueden preceder a la retinosquisis.

La progresion de la enfermedad es impredecible y la regre-
sién ocurre en algunas ocasiones. Las indicaciones para cirugia
son el desprendimiento de retina regmatégeno y hemorragias
vitreas repetitivas. No se ha demostrado que la fotocoagulacion
sea benéfica, ya que puede provocar desprendimiento de retina
en 14 a 43 % de los casos. Aunque disminuye la traccion, con
cerclaje escleral se han reportado redesprendimientos hasta en
40 %.5 La retinectomia de la capa interna de la esquisis teorica-
mente elimina la traccion de manera méas definitiva y puede ser
la técnica que tenga mejores resultados a largo plazo.

Vitreorretinopatia exudativa familiar

Fue descrita por Criswick y Schepens en 1969, en recién naci-
dos de término que no recibieron tratamiento con oxigeno.* Es
una enfermedad rara. Se deben considerar otros factores, inclu-
yendo los no genéticos, para explicar la variedad de caracteristi-
cas que presental® o las asociaciones con otras patologias como
la enfermedad de Norrie o la tortuosidad vascular retinal heredi-
taria. Tiene una herencia autosémica dominante, aunque se han
reportado casos esporadicos,® autosémicos recesivos'’ y recesi-
vos ligados al cromosoma X*® (posiblemente con peor prondsti-
co). El gen responsable de la forma dominante se encuentraen el
brazo largo del cromosoma 11.1° Se han descrito mutaciones in-
dependientes en los genes que codifican para el par de recepto-
res Wntm frizzled 4 (FZD4) y la lipoproteina de baja densidad
relacionada al receptor 5 (LRP5), y cuando se presentan las dos,
sus efectos son sinérgicos. Los pacientes con mutaciones en LRP5
pueden ademas tener disminucion en la densidad dsea y aque-
Ilos con mutaciones en el FZD4 pueden presentar una enferme-

dad menos severa con patron de herencia autosémico dominan-
te.’>17:20 E| prondstico en la infancia es peor.

Los pacientes con enfermedad asimétrica pueden tener mayor
miopia en el ojo con cambios mas severos. Los hallazgos clinicos
incluyen traccion de la retina temporal, macular y papilar, plie-
gues retinianos, presencia de masas fibrovasculares, traccion vi-
treorretiniana, exudacion subretinal, anomalias pigmentarias, des-
prendimiento de retina traccional, y cambios similares con la reti-
nopatia del prematuro que deben diferenciarse de otras enferme-
dades (ejemplo, enfermedad de Coats, incontinencia pigmenti,
persistencia de vitreo primario hiperplasico y enfermedad de No-
rrie). Los cambios primarios se caracterizan por areas de no perfu-
sion de las capas internas de la retina, los cambios vitreos son
secundarios a la exudacion vascular crénica, provocando contrac-
cién y desprendimiento del vitreo posterior tempranamente.?

Las areas de no perfusion determinan el grado de neovascu-
larizacion. Se han distinguido tres estadios: 1, areas de no perfu-
sion; 2, desprendimiento de retina traccional exudativo localiza-
doy neovascularizacion; 3, desprendimiento de retina total trac-
cional y exudativo.?? La neovascularizacion es similar a la en-
contrada en la retinopatia del prematuro, mientras que el exuda-
do subretinal de lipidos permite confundirlo con enfermedad de
Coats. Sin embargo, en la vitreorretinopatia familiar exudativa,
el desprendimiento de retina exudativo se combina con una mem-
brana prerretiniana fibrovascular traccional, mientras que en la
enfermedad de Coats predominan los vasos intrarretinianos anor-
males con vitreo sin alteraciones. En las etapas tempranas de la
vitreorretinopatia familiar exudativa la fluorangiografia muestra
una zona de no perfusion en forma de V en la retina temporal,
cercana a la ora serrata.

La vasculatura de la retina periférica muestra una arboriza-
cioén vascular importante, formacion de cortocircuitos arteriove-
nosos y patrones de interdigitacion arteriovenosa incompleta (va-
sos amputados). La vasculatura periférica es hiperpermeable y
exuda debajo de la retina y a la base del vitreo. Se puede obser-
var fibrosis subretinal periférica y el colapso del vitreo induce
traccion, desprendimiento de retina y neovascularizacion. Los
vasos de neoformacion tienden a exudar y a sangrar, formando
asi un circulo vicioso de contraccion vitrea y fibrosis. La no per-
fusion corresponde a isquemia de las capas internas de la retina
y células de Miiller, provocando esquisis y agujeros, prolifera-
ciones granulomatosas y hemorragia vitrea (de incidencia baja).?
Los cambios vitreos de sinéresis y sinquisis, contraccion, des-
prendimiento parcial o completo, opacificacion y desprendimiento
de retina traccional-regmat6geno parecen ser secundarios a la
vasculopatia retiniana; probablemente es una enfermedad pri-
maria de pequefios vasos retinianos anormalmente permeables.
A diferencia de la retinopatia del prematuro, suelen presentar
membranas fibrosas acelulares prerretinales en la periferia.?

La forma leve de la enfermedad es la méas comun. La forma
moderada de la vitreorretinopatia familiar exudativa cursa con vi-
sién borrosa, cuerpos flotantes del vitreo, distorsion de la imagen,
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neovascularizacion plana o elevada y exudados retinianos y su-
bretinianos. La forma severa causa pérdida visual, heterotopia
macular, pliegues retinianos falciformes, desprendimiento de reti-
na total, atrofia de iris, glaucoma neovascular y catarata. Se ha
descrito glaucoma de angulo estrecho por un proceso retrolental o
bloqueo pupilar.2* Como tratamiento se incluye la crioterapia o la
fotocoagulacion de las areas de no perfusion, la vitrectomia, el cer-
claje escleral y retiro quirdrgico de lamembrana.?*25 Debe realizar-
se exploracion familiar para deteccidn de otros casos (cuadro ).

Enfermedad de Goldmann-Favré

Es una enfermedad rara, descrita por Goldmann en 1957 y Favré
en 1958.% Ricci sugiri6 el patron de herencia autosémica recesi-
va. Se ha reportado la mutacién de Arg311GIn del cromosoma
15g22.32, llamado NR2E3 (nuclear receptor subfamily 2, group
E, member 3) y que funciona como un regulador de la transcrip-
cién que interacttia con el Crx, y juntos promueven y mantienen
la funcién de los bastones,? por lo que pueda ser el responsable
de esta enfermedad. Los pacientes pueden cursar con nictalopia,
cambios pigmentarios atipicos bilaterales y cambios degenerati-
vos vitreos. Ademas, puede haber retinosquisis, vasos retinianos
opacos, fuga difusa de contraste de los capilares de la retina y
edema macular cistoideo.?2? La mala visién nocturna corres-
ponde con el rea de la retina afectada. La vision se deteriora al
desarrollar esquisis, edema o atrofia macular. En la fluorangio-
grafia hay desde fuga de contraste hasta areas de no perfusion.
El vitreo se licua y presenta membranas prerretinales con aguje-
ros, se visualizan sorprendentemente tractos vitreos en un vitreo
Opticamente vacio. En el electrorretinograma la respuesta de los
bastones es indetectable y la respuesta de los conos a los estimu-
los de longitud de onda larga se encuentra reducida.*® Si existe
respuesta, ésta puede ser igual en condiciones de luz y de oscu-
ridad. Se ha descrito una respuesta anormal a los estimulos de
longitudes de onda corta y a la luz blanca, lo que se ha llamado
enhanced S cone syndrome.

Contrario a la retinosis pigmentaria, el electrorretinograma
muestra pocas alteraciones por lo que es mas (til el electrorreti-
nograma espectral 3! La tomografia de coherencia éptica mues-
tra cambios cistoideos maculares confluentes y retinosquisis.®

Sindrome de Wagner-Stickler

Fue descrito en 1938 por Wagner en cuatro generaciones afecta-
das de una familia con un patrén de herencia autosémico domi-
nante. El anlisis ulterior de Boehringer agregd 10 nuevos ca-
s0s. Wagner describi6 un vitreo 6pticamente vacio con membra-
nas avasculares filiformes, arterias retinianas adelgazadas y en-
vainadas y pequefios cimulos de pigmento retiniano en la peri-
feria y alrededor de los vasos involucrados.®

El término degeneracion vitreorretiniana tipo Wagner se acu-
fd para un tipo especifico de alteracion vitreorretiniana o para

constituir un signo asociado a enfermedades del tejido conectivo
complicadas con displasia 6sea, constituyendo el sindrome de
Wagner-Stickler.

El factor hereditario y los cambios oculares que se presentan
en el Wagner y en el Stickler pueden entremezclarse.® El sindro-
me de Wagner se ha asociado con alteracién en el cromosoma
5013-14%y licuacion del vitreo.®*3 La edad puede ser un impor-
tante factor, ya que al nacimiento el fondo de ojo puede parecer
normal, pero la cantidad de pigmento puede estar incrementada
dando una apariencia de mosaico.%® Conforme el nifio crece, su re-
fraccion tiende a la miopia, la pigmentacion coroidea se vuelve
grisacea en la periferia y cerca del polo posterior; los vasos de la
retina aumentan de grosor y se vuelven tortuosos, los vasos coroi-
deos pequefios (coriocapilares) se atrofian formando parches alre-
dedor de los vasos retinianos, particularmente en el polo posterior y
la papila con gran migracién pigmentaria, las areas donde el pig-
mento no esta acumulado se observan amarillas, la agudeza visual
se mantiene igual, a menos que la macula se involucre de manera
temprana. La retina periférica muestra evidencia de retinosquisis,
degeneracion en encaje con colecciones perivasculares de pigmen-
to que se extienden de la papila al ecuador y luego corren circunfe-
rencialmente alrededor del globo. Los vasos muestran envainamiento
formando un velo vitreo. La degeneracion progresa y puede haber
catarata subcapsular posterior. EI desprendimiento de retina puede
observarse entre los 20 y los 40 afios de edad y puede asociarse a
multiples agujeros o a un desgarro grande, en ocasiones se asocia
con desprendimiento coroideo, iridodonesis, hipotonia, pliegues en
la membrana de Descemet y uveitis. Puede presentarse glaucoma.
Si la vision se afecta tempranamente puede aparecer nistagmo.

Las membranas vitreas se encuentran adheridas a la retina en
areas de pigmentacion intrarretinal ecuatorial, generalmente agru-
padas alrededor de los vasos. La atrofia del epitelio pigmentado
de la retina puede semejar esclerosis coroidea. Se han distingui-
do dos tipos de sindrome de Wagner, uno con cambios vitreos y
otro con cambios coriorretinales.

Stickler describi6 en 1965 una familia de cinco generaciones
con una artrooftalmopatia hereditaria y progresiva, con un pa-
tron de herencia autosémica dominante, miopia alta, cavidad
vitrea “Opticamente vacia”, degeneracion radial perivascular
posterior en encaje, catarata, desprendimiento de retina severo,
aspecto aplanado de la cara y osteoartritis.*®<” A diferencia del
sindrome de Stickler, en el sindrome de Wagner la prevalencia
de desprendimiento de retinay atrofia coriorretinal parece baja.®®

Snead y Yates* propusieron los siguientes criterios clinicos
para el diagndstico del sindrome de Stickler: anormalidad con-
génita del vitreo y tres de los siguientes hallazgos: miopia de
inicio antes de los 6 afios de edad; desprendimiento de retina
regmat6geno o degeneracion perivascular en encaje pigmenta-
da; hiperlaxitud articular; sordera neurosensorial; presencia de
hendidura sobre la linea media.

El sindrome de Stickler es la causa hereditaria méas comin
de desprendimiento de retina regmatogeno en la infancia, sue-
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Orozco-Gomez LP y cols.

le ser bilateral y lleva frecuentemente a ceguera. Su incidencia es
1:10,000 personas, poco mas comun que el sindrome de Marfan.*

Se han sugerido mutaciones en la produccion de la colagena
tipo 11, debido a que es el mayor componente del cartilago, el
vitreo y el nlicleo pulposo. La coldgena tipo I existe en dos for-
mas dependiendo de como se exprese el exon 2 del gen COL2A1
(que codifica la cadena alfa 1 de la colagena tipo 11 localizado en
el cromosoma 12¢13.11-p13.2): una forma tipo 11B (forma corta)
expresada en el cartilago del adulto y la otra tipo 1A (forma
larga) del cuerpo vitreo del 0jo.** Debido a esta expresion selec-
tiva tisular hay fenotipos principales: la mutacion Stickler tipo 1
(STL1) se asocia al llamado vitreo tipo 1 con vitreo anterior re-
trolenticular membranoso y con una cavidad dpticamente vacia
por detras, con multiples mutaciones en el COL2A1%y presente
en 75 %; y el tipo 2 (STL2) fibrilar, que se asocia a mutacion en
el gen COL11A1 (produccion de la coldgena tipo XI).#* Una
mutacion en el gen COL11A2 da lugar a un tercer fenotipo sisté-
mico (STL3) sin hallazgos oculares.

Aunque se han descrito ya 17 mutaciones,* entre la enferme-
dad de Wagner y la de Stickler no sélo existen diferencias clini-
cas sino también genéticas. El sindrome de Stickler puede tam-
bién sobreponerse al sindrome de Robin (palatosquisis, glosop-
tosis y micrognatia), ademéas de las alteraciones esqueléticas
puede haber sordera neurosensorial, neuropatia periférica, y oca-
sionalmente poliartritis cronica.

Pareciera que la degeneracion radial retiniana perivascular
es la manifestacion universal en el sindrome de Stickler. Esta
patologia se ha asociado a glaucoma congénito.* Finalmente, el
cerclaje escleral se ha propuesto como medida preventiva del
desprendimiento de retina traccional.*®

Conclusiones

Después de realizar revision de la literatura anglosajona de las
distintas variedades de las distrofias vitreorretinianas podemos
reportar la baja frecuencia de presentacion en un departamento
de retina de un hospital de concentracion, donde se encontr6 0.005
a 0.008 % de pacientes con patologia vitreorretiniana en un pe-
riodo de 15 afios. Revisamos 36,300 expedientes y diagnostica-
mos las distrofias vitreorretinianas, con cuyas caracteristicas y
la informacion documentada realizamos un cuadro sindptico que
facilitara el diagnostico de las cuatro variedades. Al entender la
fisiopatologia de estas distrofias podemos elegir méas certeramente
el abordaje terapéutico para obtener el mejor resultado visual de
estos pacientes, que generalmente son nifios o jovenes adoles-
centes que tendran una futura vida productiva y que deben ser
diagnosticados y tratados oportunamente.

El avance en los estudios genéticos nos permite emitir un
consejo sobre las posibilidades de transmision futura, asi como
la necesidad de revisién de sus familiares. Aunque en nuestro
pais estas patologias no parecen constituir un problema de salud

publica por su baja frecuencia, la falla de diagnostico y el retraso
del tratamiento adecuado ocasionan el desarrollo de cuadros gra-
ves que conducen a la ceguera, es por ello que debemos mante-
ner la vigilancia y alerta sobre los signos clinicos que pueden
presentarse para detectarlos adecuadamente.
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