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Distrofia cono-baston. Reporte de un caso

Dra. Karina Soto-Ortiz, Dra. Mitzy Torres-Soriano

RESUMEN

La distrofia cono-baston pertenece a las distrofias hereditarias de retina, tiene diferentes formas de transmision y una
prevalencia de 1 en 40000, diez veces menos que la retinitis pigmentosa. Sus principales manifestaciones clinicas son
fotofobia, disminucidn de agudezavisual central, hemeral opia, discromatopsiay, en estadios avanzados, pérdidade vision
periféricay nicatalopia. Presentamos el caso de una paciente con este trastorno y revisamos los hallazgos clinicos y de

estudios de gabinete, asi como los diagndsticos diferenciales.
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SUMMARY

Cone-rod dystrophy belongsto the inherited retinal dystrophies, having different ways of transmission; it hasaprevalence
of 1 in 40000, ten times less than retinitis pigmentosa. Main symptoms include photophobia, decreased central visual
acuity, hemeralopia, dyschromatopsia and, in advanced stages, loss of peripheral vision and night blindness. We present
the case of a patient with the disease and review clinical findings and studies practiced, along with differential diagnosis.
Key-words: Cone-rod dystrophy, retina dystrophy, photoreceptor.

INTRODUCCION

Dentro delasenfermedades hereditarias deretina, deben dis-
tinguirselasdistrofiasy |os padeci mientos estacionarios con-
génitos. Las distrofias son padecimientos hereditarios, por
lo general no congénitos, bilaterales, casi siempre simétricos
y progresivos, que se desarrollan sobre unaretinacon carac-
teristicas normales al nacimiento. Los trastornos estaciona-
rios son congénitos, bilaterales, simétricos, no progresivos
y con un pronostico hasta cierto punto favorable.

Dentro delasanormalidades del complejo epitelio pigmen-
tario de laretina-fotorreceptores estéan las distrofias de bas-
tén-cono (retinosis pigmentaria), los sindromes relaciona-
dosconéllas, y las distrofias de conosy cono-baston (DCB).

En el grupo de distrofias de conosy cono-bastén, losfoto-
rreceptores que mas se afectan son |os conos, y 10s bastones
pueden comprometerse de manera secundaria. Lasintomato-
logiainicial mas usual es la fotofobia acompafiada de baja
vision y discromatopsia, y en algunos casos, al afectarse los
bastones, nictalopia (1).

Con herenciaautosémicarecesivao dominantey ligadaal
X, iniciaentrelaprimeray terceradécadadelavida. El fondo
de ojo puede ser normal y progresar a cambios atréficos so-
bre todo en lamacula, semejando la maculopatia en “ojo de

buey”, con éreas de atrofia del EPR que pueden extenderse
fueradelasarcadastemporales, y desarrollar areasde atrofia
deretinacon hiperpigmentacion semejante alaretinosis pig-
mentaria, o que puede hacer dificil el diagnéstico diferencial
en etapastardias; se puede desarrollar palidez en sector tem-
poral delapapila, atrofiaperipapilar y telangiectasias peripa-
pilares (2). Laangiografia permite detectar €l areade atrofia
macular, con hiperfluorescencia por fendmeno en ventana,
conosinel patrén caracteristico delamaculopatiaen “ojo de
buey”. Laspruebasdevision al color muestran discromatop-
siaadquiridaintensa sin gje caracteristico. La adaptometria
revelaumbral anormal paralosconosy normal paralos bas-
tones. El ERG muestrarespuestafotépicamuy anormal y es-
cotépica de subnormal a no registrable. EI EOG suele ser
anormal. Los campos visuales revelan disminucién concén-
trica con escotomas centrales (3).

Histol 6gicamente se ha encontrado ausencia de pigmento
intrarretiniano en laméacula, y las célulasremanentes hiper o
hipopigmentadas; fotorreceptores ausentes en la perifovea
y disminuidos con segmentos externos acortados en el resto
delamécula. Las neuronas en lacapanuclear internay enla
capa ganglionar también estan disminuidas. El resto de la
retina tiene disminucion de conos, y todos |os fotorrecepto-
res tienen segmentos externos acortados (4).

Servicio de Retina. Hospital “ Dr. Luis Sanchez Bulnes” , Asociacion para Evitar la Ceguera en México.
Correspondencia: Dra. Karina Soto-Ortiz, Hospital “ Dr. Luis SAnchez Bulnes’ , Asociacion para Evitar la Ceguera en México, Vicente Garcia Torres 46,
San Lucas, Coyoacan, México 04030 DF. Tel (55) 1084 1400, e-mail dra_soto@hotmail.com

46

Rev M ex Oftalmol


http://www.medigraphic.com/espanol/e1-indic.htm
http://www.medigraphic.com/medi-artemisa

Distrofia cono-bastén. Reporte de un caso

Fig. 1A. Fondo de ojo derecho, donde se apreciaexcavacion amplia,
palidez temporal de la papila, atrofia peripapilar, maculopatia en
bull”seye eimagen de agujero macular.

Fig. 1B. Fondo de ojo izquierdo, mismos cambios papilares, macu-
lopatiaen bull”’seye, eigual que en fondo de ojo derecho, lesiones
hipopigmentadas que corresponden a atrofia de EPR, de predomi-
nio en polo posterior.

CASO CLINICO

Femenino de 39 afios, sin antecedentes personales ni heredi-
tarios de importancia, que acude por presentar disminucion
delavisiéon detresarios de evolucion, fotofobia, y refiere ver
mejor por lanoche.

En la exploracién oftalmol 6gica encontramos una CV de
CD4menODy 1/10 en Ol, opacidad subcapsular posterior
incipiente, resto de segmento anterior normal. En el fondo de
ojo(figs. 1A, 1B) seapreciaen OD papilacon excavacion 0.7,
palidez temporal, atrofia peripapilar, vasos adel gazados, ma-
culopatiaen “bull’seye” con imagen de pseudoagujero ma-
cular y lesiones hipopigmentadas que se extienden por fuera
de las arcadas; en Ol los hallazgos son similares, sin pseu-
doagujero macular.
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Fig. 2A. ERG en fase fotdpica, donde se evidencia la respuesta
nula.
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Fig. 2B. ERG fase escotopica, con disminucion de la onda b de
aproximadamente 50%.
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Fig. 2C. ERG fase mesopica. Se confirmala disminucién de fun-
cion de ambos fotorreceptores y se encuentran potenciales oscila-
torios disminuidos.
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Fig. 3A. ERG multifocal topogréfico con disminucién enlafuncién
macular.

Se realiz6 angiografia con fluoresceina evidenciando las
areasde atrofiadel epitelio pigmentario deretina, sobretodo
en polo posterior. El ERG (figs. 2A, 2B, 2C) mostré nulafun-
cion delos conosy disminucién leve de la respuesta escoté-
pica, la respuesta mesdpica y los potenciales oscilatorios
estaban disminuidos también. El EOG mostré un indice de
Arden de 126%. Serealiz6 también ERG multifocal (figs. 3A,
3B), en el que apreciamos aplanamiento de lafuncién macular
de ambos ojos. El OCT macular revel 6 disminucién del gro-
sor, confirmando la atrofia, y se descartd el diagndstico de
agujero macular en OD. Lacampimetria(figs. 4A, 4B) revel6
escotoma central de predominio superior, con defectos pro-
fundos en ambos 0jos. Las pruebas de vision al color y sen-
sibilidad al color no pudieron ser realizadas por labajaCV de
lapaciente.

Fig. 3B. ERG multifocal que confirmalaimportante anormalidad
de fotorreceptores.
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Fig. 4A. Campimetria de ojo derecho donde se encuentra, a pesar
del defecto defijacién, escotoma profundo central.
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Fig. 4B. Campimetria de ojo izquierdo, con mejores indices de
confiabilidad, con mismos hallazgos que en ojo derecho.
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DISCUSION

La sintomatologia y tiempo de evolucion orientd hacia una
distrofia de conos, y no aun trastorno estacionario; el fondo
deojo obligaarealizar |os diagndsticos diferencial es de ma-
culopatia en ojo de buey, del cual se descart6 toxicidad por
cloroquina, por no existir el antecedente.

Entrelosdiagnésticos diferencial es de macul opatiaen ojo
de buey estan la enfermedad de Stargardt, que comienzaen-
trelos8y 15 afios de edad, |aafectacion del ERG depende del
areadeextension, y el EOG suele ser normal y enlaangiogra-
fia con fluoresceina se encuentra el caracteristico silencio
coroideo, hay fenédmeno en ventana por la atrofia de EPR,
gue en los casos asociados a fundus flavimacul atus respeta
€l &reaperipapilar.

Otros diagndsticos comunes con maculopatia en ojo de
buey son las distrofias de cono, cono-bastén y bastén-cono,
donde el ERG esesencial paraorientar el diagnostico, que en
este caso mostré anormalidad de conos y bastones, siendo
mayormente afectados los conos.

Ladistrofiade cono-bastén es generalmente no sindroma-
tica, pero puedeformar parte del sindromede Bardet-Biedl y
delaataxiacerebelar SCA7.

Lasdistrofias no sindrométi cas son genéticamente hetero-
géneas con 10 genes clonadosy 31oci. Los principales genes
son ABCA4, que causalaenfermedad de Stargardt y el 30 a
60% de las distrofias cono-bastén autosémicas recesivas;
CRX y GUCY 2D sereportan responsables delaherenciaau-
tosdmicadominante, y RPGR causadosterciosdelaretinitis
pigmentosaligadaal X y un porcentaje indeterminado de la
DCB ligadaal X (5).
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CONCLUSIONES

El curso clinico delas distrofias cono-bastén es mucho més
severo que €l de la retinitis pigmentaria (6), llegando a la
cegueralegal (<20/200) y aladiscapacidad rgpidamente, ya
gue afectalavision central de primerainstancia, avanzando
hacialaperiferia. Actualmente no existe tratamiento paraestos
padecimientos, y noslimitamosalarehabilitacion visual conla
mejor correcciony al uso de lentes con micaroja, paradismi-
nuir lafotofobia. Por estar en edad productiva, esimportante
orientar aestos pacientes a actividades profesional es que pue-
dan llevar a cabo, ya que estan en edad productiva.
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