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Resumen

Objetivo: Determinar la incidencia de las variedades de las
distrofias vitreorretinianas en población mexicana ya que no
existen reportes de la misma en la literatura.
Material y métodos: estudio retrospectivo, observacional, des-
criptivo y transversal con revisión 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 encontró una incidencia 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 difícil diagnóstico, pero aunque su incidencia
es baja, la tórpida evolución hacia la ceguera obliga a identifi-
car los signos precoces para un tratamiento más oportuno.

Palabras clave: Distrofias vitreorretinianas, retinosquisis juve-
nil, vitreorretinopatía exudativa familiar, enfermedad de Gold-
mann-Favré, síndrome 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.

témica, manifestadas generalmente antes de los 15 años de edad.
Su incidencia es baja y los reportes en la literatura refieren casos
aislados, casos esporádicos 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 afectación
en la población mexicana en general. El objetivo de este estudio
es determinar la incidencia de las enfermedades vitreorretinia-
nas en México, sus dificultades diagnósticas y las alternativas
de tratamiento posibles. Para ello se estableció la revisión de los
expedientes del Departamento de Retina en un hospital de con-
centración nacional de tercer nivel de atención 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-
logías que se caracterizan por un cambio primario en la retina, y
de manera secundaria en vítreo. Los cambios retinianos inclu-
yen separación o esquisis, atrofia, formación de agujeros o mi-

Introducción

Las distrofias vitreorretinianas comprenden un grupo de enfer-
medades hereditarias con afección ocular y ocasionalmente sis-
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gración de pigmento del epitelio pigmentado de la retina y pue-
den terminar en ceguera.1 Las variedades reconocidas son reti-
nosquisis juvenil, vitreorretinopatía familiar exudativa, enferme-
dad de Goldmann-Favré y síndrome de Wagner-Stickler.

Material y métodos

Se realizó un estudio retrospectivo, observacional, descriptivo y
transversal con revisión de expedientes de pacientes con enfer-
medades retinianas de un Hospital de tercer nivel de atención,
del 1 de enero de 1991 al 31 de diciembre de 2006. Se determi-
naron los diagnósticos de enfermedad vitreorretiniana, integra-
dos con imágenes fotográficas. Se realizó análisis de incidencias
comparándolos 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 clínicos

Caso 1
Mujer de 26 años, miope, con fotopsias y eritropsias de dos meses
de evolución; capacidad visual del ojo derecho de 20/50 y refrac-
ción de -5.75 esf; capacidad visual de ojo izquierdo 20/200 y re-
fracción de -8.75 esf; presión intraocular de 18 mm Hg en ambos
ojos. Fondo de ojo derecho: desprendimiento de retina traccional
con tejido fibroso peripapilar, anomalías pigmentarias de ecuador
a periferia, zonas blanco sin presión; en fluorangiografía, vasos
amputados y arborizaciones vasculares filtrantes en abanico. La
tomografía de coherencia óptica mostró tracción vitreorretiniana
en área macular y zona quística debajo de la tracción (figura 1).
Fondo de ojo izquierdo: en periferia retiniana cambios parecidos a
retinopatía del prematuro; en fluorangiografía: arborizaciones vas-
culares periféricas filtrantes en abanico (figura 2). Diagnóstico:
vitreorretinopatía exudativa familiar.

Caso 2
Niño de ocho años de edad, miope alto, con pérdida de la visión
de ojo derecho y baja visual y hemeralopía de ojo izquierdo. Hi-
perlaxitud articular, puente nasal plano, hipoacusia bilateral.
Capacidad visual de ojo derecho: percepción de luz, refracción
-14.00 esf. Capacidad visual de ojo izquierdo: 20/60, refracción
-12.00 esf. Catarata subcapsular posterior central poco densa

Figura 1. Vitreorretinopatía familiar exudativa en ojo dere-
cho. a) Retinografía en color con tejido fibroso peripapilar. b,
c, d) Fluorangiografía que muestra vasos amputados y arbo-
rizaciones filtrantes en abanico. e) Tomografía de coheren-
cia óptica que muestra tracción vitreorretiniana sobre el área
macular y zona quística debajo de la tracción.

Figura 2. Vitreorretinopatía familiar exudativa en ojo izquier-
do. a) Retinografía en color del polo posterior, con cambios
mínimos. b) Periferia temporal que muestra cambios pareci-
dos a retinopatía del prematuro. c, d) Fluorangiografía 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 proliferación vitreorretinia-
na en estadio C5. Ojo izquierdo: vítreo licuado con abundantes
grumos y tractos fibrosos, degeneración en encaje en cuadrantes
inferiores y zona de esquisis periférica por tracción en cuadrante
nasal inferior. Tomografía de coherencia óptica: zonas quísticas
a nivel macular (figura 3). Diagnóstico: enfermedad de Wagner-
Stickler. Se realizó faquectomía, vitrectomía vía pars plana con
endofotocoagulación y aceite de silicón, con buena evolución.

Caso 3
Niña de 13 años con baja visual y distorsión de imágenes. Capa-
cidad visual de ojo derecho: 20/70 y Jaeger núm. 4, refracción
-3.00 esf. Capacidad visual de ojo izquierdo: 20/400 y Jaeger
núm. 10, refracción -3.00 esf. Ojo derecho: catarata subcapsular
posterior incipiente, vítreo sinerético, esquisis macular con des-
prendimiento de retina inferior y degeneración coriorretiniana
de cuadrantes temporales. Ojo izquierdo: desprendimiento de
retina con proliferación vitreorretiniana.

El electrorretinograma mostró onda b plana y la tomografía de
coherencia óptica confirmó quistes maculares y tracción vitreorre-
tiniana (figura 4). Diagnóstico: enfermedad de Goldmann-Favré.
Se realizó retinopexia de ojo derecho con buenos resultados, y fa-
quectomía de ojo izquierdo con vitrectomía vía pars plana con
inyección de aceite de silicón; la recuperación visual fue pobre.

Caso 4
Niño de 10 años de edad, con baja visual de ambos ojos. Abuelo
paterno ciego, padre y hermano con mala visión. Capacidad vi-
sual de ojo derecho: 20/200 y Jaeger núm. 6, refracción +6.00
esf. Capacidad visual de ojo izquierdo: 20/200 y Jaeger núm. 6,
error refractivo +6.00 esf. Ambos ojos con edema macular, au-
sencia de reflejo foveolar y engrosamiento del área foveolar con
esquisis central. El electrorretinograma mostró ausencia de onda

Figura 3. Wagner-Stickler. a) Hiperlaxitud articular, hipoplasia
del puente nasal. b) Retinografía en color del ojo izquierdo que
muestra vítreo licuado con abundantes grumos. c) Degenera-
ción en encaje en ambos cuadrantes inferiores. d) Tractos fi-
brosos. e) Tomografía de coherencia óptica que muestra zonas
quísticas a nivel macular.

Figura 4. Goldmann-Favré. a) Composición fotográfica de la
retina del ojo derecho que muestra vítreo sinerético, esqui-
sis macular con desprendimiento de retina inferior y áreas
de degeneración coriorretiniana de cuadrantes temporales.
b) Composición fotográfica de la retina del ojo izquierdo que
muestra desprendimiento de retina con proliferación vitreorre-
tiniana en estadio C2. c) Composición fotográfica del resulta-
do quirúrgico del ojo derecho. d) Retinografía en color que
muestra la evolución del desprendimiento de retina del ojo
izquierdo. e) Tomografía de coherencia óptica del ojo derecho
prequirúrgico que confirma la presencia de quistes macula-
res y tracción vitreorretiniana. f) Electrorretinograma que mues-
tra onda b plana.
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b, y en tomografía de coherencia óptica se observaron zonas quís-
ticas en área macular. El diagnóstico 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 tenía esquisis en área macular y en cuadrante nasal inferior
del ojo derecho y temporal inferior de ojo izquierdo (figura 6).

Discusión

El diagnóstico de una distrofia vitreorretiniana implica el estudio
de vítreo y retina. Puede haber miopía, estrabismo, desprendimiento
de retina, hemorragia vítrea o cambios del epitelio pigmentado de
la retina. Las alteraciones distróficas en vítreo incluyen sínquisis
(vítreo licuado) y sinéresis (colapso de la estructura de colágeno).
Microscópicamente el vítreo colapsado se ve como un velo, mien-
tras que el que se licua aparece ópticamente vacío. Los cambios
distróficos en la retina incluyen separación de las capas, atrofia,
formación de agujeros y alteraciones del epitelio pigmentado de la
retina. El cambio primario ocurre en la retina, y de manera secun-
daria se acompaña de cambios vítreos pasivos.1

Realizamos a continuación una revisión de lo más relevante
publicado de cada una de las cuatro distrofias vitreorretinianas
mencionadas; en el cuadro I se muestran los hallazgos más rele-
vantes de las características distintivas de cada una de ellas.

Retinosquisis juvenil

Fue descrita por primera vez en 1898 por Haas, y en 1913 por
Pagenstecher. La herencia más común es la recesiva ligada al cro-
mosoma X,2 aunque se han descrito casos con herencia autosómi-
ca recesiva.3 El gen involucrado (RS1) se ha localizado en el cro-
mosoma Xp22, con mutaciones: Western I, II, III, IV, V y Nor-
thern, que producen alrededor de 82 defectos diferentes en el gen
RS1.4 Es la causa más común de degeneración macular juvenil en
hombres,5 con prevalencia de 1:5,000 a 1:25,000.6 Generalmente
es bilateral. Debuta con baja visual central y escotomas absolu-
tos, en niños puede asociarse a estrabismo y nistagmo.7 El de-
fecto de refracción más común suele ser hipermetrópico.8 La
pérdida del reflejo foveolar es seguida por la formación de quis-
tes radiados con apariencia de rueda, degeneración pigmentaria
y atrofia macular y quística. El signo predominante es la esqui-
sis retiniana y sus secuelas son más visibles en la mácula (fó-
vea) en el cuadrante inferotemporal. Los cambios periféricos se
ven en las formas autosómicas dominantes. La mácula aparenta
un edema macular cistoide, pero no hay fuga de contraste en
fluorangiografía. Inicialmente, la capa interna de la esquisis está
adherida al vítreo, vasos, membrana limitante interna y capa de
fibras nerviosas, estos tejidos sufren atrofia progresiva así como
gliosis que aparenta envainamiento perivascular.9 La capa exter-
na de la esquisis sufre apoptosis, gliosis, migración de pigmento
entre las capas y formación de un agujero. El desprendimiento

de retina regmatógeno se presenta en 4 a 22 % de los pacien-
tes.10 El desprendimiento vítreo puede mejorar la esquisis al li-
berar la tracción. Las adherencias hacia los vasos retinianos cau-
san hemorragias vítreas.9

Las causas de la esquisis son diversas:11 origen vascular, trac-
ción vítrea por crecimiento inadecuado del vítreo cortical, ano-
malía en el desarrollo del vítreo, defecto en el citoplasma de las
células de Müller, 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.12 Esta esquisis generalmente sucede en la membrana
limitante media (entre la capa nuclear interna y la plexiforme ex-

Figura 5. Retinosquisis juvenil, hermano mayor. a, b) Reti-
nografía en color del polo posterior de ambos ojos que mues-
tran esquisis macular. c, d) Tomografía de coherencia óptica
que confirma zonas quísticas en el área macular.

Figura 6. Retinosquisis juvenil, tercer paciente. a, b) Retino-
grafía en color del polo posterior de ambos ojos que muestra
esquisis en el área macular. c, 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 vítreo a la capa interna de la esquisis
(glía, capa de fibras nerviosas y vasos) pueden progresar y produ-
cir tracción, especialmente si se presenta hemorragia vítrea.

Por el sitio en que tiene lugar la esquisis, los capilares reti-
nianos profundos pueden verse interrumpidos, apareciendo en la
angiografía con fluoresceína como áreas de no perfusión. La atro-
fia de las capas internas son resultado de isquemia crónica y
decapitación 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.9

En el electrorretinograma, la ausencia selectiva de la onda b es
característica. La naturaleza de la latencia del pico y de la ampli-
tud de la onda b sugiere daño de células de Müller. El análisis de
los subcomponentes de una frecuencia baja en el rheoelectrorreti-
nograma muestra conexiones neuronales inhibitorias debilitadas
en la retina, lo cual es un signo de progresión de la enfermedad.13

En la fluorangiografía, en la extrema periferia se observan
áreas de no perfusión. No se presenta circulación en la mayoría
de los vasos dendríticos opacificados en el área de las esquisis.
Hay un llenado tardío del disco, las arterias y de las venas poste-
riores. La fuga de fluoresceína difusa intrarretiniana sugiere que
los cambios vasculares pueden preceder a la retinosquisis.

La progresión de la enfermedad es impredecible y la regre-
sión ocurre en algunas ocasiones. Las indicaciones para cirugía
son el desprendimiento de retina regmatógeno y hemorragias
vítreas repetitivas. No se ha demostrado que la fotocoagulación
sea benéfica, ya que puede provocar desprendimiento de retina
en 14 a 43 % de los casos. Aunque disminuye la tracción, con
cerclaje escleral se han reportado redesprendimientos hasta en
40 %.5 La retinectomía de la capa interna de la esquisis teórica-
mente elimina la tracción de manera más definitiva y puede ser
la técnica que tenga mejores resultados a largo plazo.

Vitreorretinopatía exudativa familiar

Fue descrita por Criswick y Schepens en 1969, en recién naci-
dos de término que no recibieron tratamiento con oxígeno.14 Es
una enfermedad rara. Se deben considerar otros factores, inclu-
yendo los no genéticos, para explicar la variedad de característi-
cas que presenta15 o las asociaciones con otras patologías como
la enfermedad de Norrie o la tortuosidad vascular retinal heredi-
taria. Tiene una herencia autosómica dominante, aunque se han
reportado casos esporádicos,16 autosómicos recesivos17 y recesi-
vos ligados al cromosoma X18 (posiblemente con peor pronósti-
co). El gen responsable de la forma dominante se encuentra en el
brazo largo del cromosoma 11.19 Se han descrito mutaciones in-
dependientes en los genes que codifican para el par de recepto-
res Wntm frizzled 4 (FZD4) y la lipoproteína 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 además tener disminución en la densidad ósea y aque-
llos con mutaciones en el FZD4 pueden presentar una enferme-

dad menos severa con patrón de herencia autosómico dominan-
te.15,17,20 El pronóstico en la infancia es peor.

Los pacientes con enfermedad asimétrica pueden tener mayor
miopía en el ojo con cambios más severos. Los hallazgos clínicos
incluyen tracción de la retina temporal, macular y papilar, plie-
gues retinianos, presencia de masas fibrovasculares, tracción vi-
treorretiniana, exudación subretinal, anomalías pigmentarias, des-
prendimiento de retina traccional, y cambios similares con la reti-
nopatía del prematuro que deben diferenciarse de otras enferme-
dades (ejemplo, enfermedad de Coats, incontinencia pigmenti,
persistencia de vítreo primario hiperplásico y enfermedad de No-
rrie). Los cambios primarios se caracterizan por áreas de no perfu-
sión de las capas internas de la retina, los cambios vítreos son
secundarios a la exudación vascular crónica, provocando contrac-
ción y desprendimiento del vítreo posterior tempranamente.21

Las áreas de no perfusión determinan el grado de neovascu-
larización. Se han distinguido tres estadios: 1, áreas de no perfu-
sión; 2, desprendimiento de retina traccional exudativo localiza-
do y neovascularización; 3, desprendimiento de retina total trac-
cional y exudativo.22 La neovascularización es similar a la en-
contrada en la retinopatía del prematuro, mientras que el exuda-
do subretinal de lípidos permite confundirlo con enfermedad de
Coats. Sin embargo, en la vitreorretinopatía 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 vítreo sin alteraciones. En las etapas tempranas de la
vitreorretinopatía familiar exudativa la fluorangiografía muestra
una zona de no perfusión en forma de V en la retina temporal,
cercana a la ora serrata.

La vasculatura de la retina periférica muestra una arboriza-
ción vascular importante, formación de cortocircuitos arteriove-
nosos y patrones de interdigitación arteriovenosa incompleta (va-
sos amputados). La vasculatura periférica es hiperpermeable y
exuda debajo de la retina y a la base del vítreo. Se puede obser-
var fibrosis subretinal periférica y el colapso del vítreo induce
tracción, desprendimiento de retina y neovascularización. Los
vasos de neoformación tienden a exudar y a sangrar, formando
así un círculo vicioso de contracción vítrea y fibrosis. La no per-
fusión corresponde a isquemia de las capas internas de la retina
y células de Müller, provocando esquisis y agujeros, prolifera-
ciones granulomatosas y hemorragia vítrea (de incidencia baja).23

Los cambios vítreos de sinéresis y sínquisis, contracción, des-
prendimiento parcial o completo, opacificación y desprendimiento
de retina traccional-regmatógeno parecen ser secundarios a la
vasculopatía retiniana; probablemente es una enfermedad pri-
maria de pequeños vasos retinianos anormalmente permeables.
A diferencia de la retinopatía del prematuro, suelen presentar
membranas fibrosas acelulares prerretinales en la periferia.21

La forma leve de la enfermedad es la más común. La forma
moderada de la vitreorretinopatía familiar exudativa cursa con vi-
sión borrosa, cuerpos flotantes del vítreo, distorsión de la imagen,
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neovascularización 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 ángulo estrecho por un proceso retrolental o
bloqueo pupilar.24 Como tratamiento se incluye la crioterapia o la
fotocoagulación de las áreas de no perfusión, la vitrectomía, el cer-
claje escleral y retiro quirúrgico de la membrana.24,25 Debe realizar-
se exploración familiar para detección de otros casos (cuadro I).

Enfermedad de Goldmann-Favré

Es una enfermedad rara, descrita por Goldmann en 1957 y Favré
en 1958.26 Ricci sugirió el patrón de herencia autosómica recesi-
va. Se ha reportado la mutación de Arg311Gln del cromosoma
15q22.32, llamado NR2E3 (nuclear receptor subfamily 2, group
E, member 3) y que funciona como un regulador de la transcrip-
ción que interactúa con el Crx, y juntos promueven y mantienen
la función de los bastones,27 por lo que pueda ser el responsable
de esta enfermedad. Los pacientes pueden cursar con nictalopía,
cambios pigmentarios atípicos bilaterales y cambios degenerati-
vos vítreos. Además, puede haber retinosquisis, vasos retinianos
opacos, fuga difusa de contraste de los capilares de la retina y
edema macular cistoideo.28,29 La mala visión nocturna corres-
ponde con el área de la retina afectada. La visión se deteriora al
desarrollar esquisis, edema o atrofia macular. En la fluorangio-
grafía hay desde fuga de contraste hasta áreas de no perfusión.
El vítreo se licua y presenta membranas prerretinales con aguje-
ros, se visualizan sorprendentemente tractos vítreos en un vítreo
ópticamente vacío. En el electrorretinograma la respuesta de los
bastones es indetectable y la respuesta de los conos a los estímu-
los de longitud de onda larga se encuentra reducida.30 Si existe
respuesta, ésta puede ser igual en condiciones de luz y de oscu-
ridad. Se ha descrito una respuesta anormal a los estímulos 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 más útil el electrorreti-
nograma espectral.31 La tomografía de coherencia óptica mues-
tra cambios cistoideos maculares confluentes y retinosquisis.32

Síndrome de Wagner-Stickler

Fue descrito en 1938 por Wagner en cuatro generaciones afecta-
das de una familia con un patrón de herencia autosómico domi-
nante. El análisis ulterior de Boehringer agregó 10 nuevos ca-
sos. Wagner describió un vítreo ópticamente vacío con membra-
nas avasculares filiformes, arterias retinianas adelgazadas y en-
vainadas y pequeños cúmulos de pigmento retiniano en la peri-
feria y alrededor de los vasos involucrados.33

El término degeneración vitreorretiniana tipo Wagner se acu-
ñó para un tipo específico de alteración vitreorretiniana o para

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

El factor hereditario y los cambios oculares que se presentan
en el Wagner y en el Stickler pueden entremezclarse.33 El síndro-
me de Wagner se ha asociado con alteración en el cromosoma
5q13-1434 y licuación del vítreo.33-35 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.36 Conforme el niño crece, su re-
fracción tiende a la miopía, la pigmentación coroidea se vuelve
grisácea en la periferia y cerca del polo posterior; los vasos de la
retina aumentan de grosor y se vuelven tortuosos, los vasos coroi-
deos pequeños (coriocapilares) se atrofian formando parches alre-
dedor de los vasos retinianos, particularmente en el polo posterior y
la papila con gran migración pigmentaria, las áreas donde el pig-
mento no está acumulado se observan amarillas, la agudeza visual
se mantiene igual, a menos que la mácula se involucre de manera
temprana. La retina periférica muestra evidencia de retinosquisis,
degeneración 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 vítreo. La degeneración progresa y puede haber
catarata subcapsular posterior. El desprendimiento de retina puede
observarse entre los 20 y los 40 años de edad y puede asociarse a
múltiples agujeros o a un desgarro grande, en ocasiones se asocia
con desprendimiento coroideo, iridodonesis, hipotonía, pliegues en
la membrana de Descemet y uveítis. Puede presentarse glaucoma.
Si la visión se afecta tempranamente puede aparecer nistagmo.

Las membranas vítreas se encuentran adheridas a la retina en
áreas de pigmentación 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 síndrome de Wagner, uno con cambios vítreos y
otro con cambios coriorretinales.

Stickler describió en 1965 una familia de cinco generaciones
con una artrooftalmopatía hereditaria y progresiva, con un pa-
trón de herencia autosómica dominante, miopía alta, cavidad
vítrea “ópticamente vacía”, degeneración radial perivascular
posterior en encaje, catarata, desprendimiento de retina severo,
aspecto aplanado de la cara y osteoartritis.36,37 A diferencia del
síndrome de Stickler, en el síndrome de Wagner la prevalencia
de desprendimiento de retina y atrofia coriorretinal parece baja.38

Snead y Yates39 propusieron los siguientes criterios clínicos
para el diagnóstico del síndrome de Stickler: anormalidad con-
génita del vítreo y tres de los siguientes hallazgos: miopía de
inicio antes de los 6 años de edad; desprendimiento de retina
regmatógeno o degeneración perivascular en encaje pigmenta-
da; hiperlaxitud articular; sordera neurosensorial; presencia de
hendidura sobre la línea media.

El síndrome de Stickler es la causa hereditaria más común
de desprendimiento de retina regmatógeno en la infancia, sue-
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le ser bilateral y lleva frecuentemente a ceguera. Su incidencia es
1:10,000 personas, poco más común que el síndrome de Marfán.40

Se han sugerido mutaciones en la producción de la colágena
tipo II, debido a que es el mayor componente del cartílago, el
vítreo y el núcleo pulposo. La colágena tipo II existe en dos for-
mas dependiendo de cómo se exprese el exón 2 del gen COL2A1
(que codifica la cadena alfa 1 de la colágena tipo II localizado en
el cromosoma 12q13.11-p13.2): una forma tipo IIB (forma corta)
expresada en el cartílago del adulto y la otra tipo IIA (forma
larga) del cuerpo vítreo del ojo.41 Debido a esta expresión selec-
tiva tisular hay fenotipos principales: la mutación Stickler tipo 1
(STL1) se asocia al llamado vítreo tipo 1 con vítreo anterior re-
trolenticular membranoso y con una cavidad ópticamente vacía
por detrás, con múltiples mutaciones en el COL2A142 y presente
en 75 %; y el tipo 2 (STL2) fibrilar, que se asocia a mutación en
el gen COL11A1 (producción de la colágena tipo XI).43 Una
mutación en el gen COL11A2 da lugar a un tercer fenotipo sisté-
mico (STL3) sin hallazgos oculares.

Aunque se han descrito ya 17 mutaciones,41 entre la enferme-
dad de Wagner y la de Stickler no sólo existen diferencias clíni-
cas sino también genéticas. El síndrome de Stickler puede tam-
bién sobreponerse al síndrome de Robin (palatosquisis, glosop-
tosis y micrognatia), además de las alteraciones esqueléticas
puede haber sordera neurosensorial, neuropatía periférica, y oca-
sionalmente poliartritis crónica.

Pareciera que la degeneración radial retiniana perivascular
es la manifestación universal en el síndrome de Stickler. Esta
patología se ha asociado a glaucoma congénito.44 Finalmente, el
cerclaje escleral se ha propuesto como medida preventiva del
desprendimiento de retina traccional.45

Conclusiones

Después de realizar revisión de la literatura anglosajona de las
distintas variedades de las distrofias vitreorretinianas podemos
reportar la baja frecuencia de presentación en un departamento
de retina de un hospital de concentración, donde se encontró 0.005
a 0.008 % de pacientes con patología vitreorretiniana en un pe-
riodo de 15 años. Revisamos 36,300 expedientes y diagnostica-
mos las distrofias vitreorretinianas, con cuyas características y
la información documentada realizamos un cuadro sinóptico que
facilitara el diagnóstico de las cuatro variedades. Al entender la
fisiopatología de estas distrofias podemos elegir más certeramente
el abordaje terapéutico para obtener el mejor resultado visual de
estos pacientes, que generalmente son niños o jóvenes adoles-
centes que tendrán 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 transmisión futura, así como
la necesidad de revisión de sus familiares. Aunque en nuestro
país estas patologías no parecen constituir un problema de salud

pública por su baja frecuencia, la falla de diagnóstico 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 clínicos que pueden
presentarse para detectarlos adecuadamente.
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