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Unilateral retinitis pigmentosa: report of two cases
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Resumen

La retinitis pigmentosa (RP) constituye la distrofia retiniana hereditaria que presenta una mayor prevalencia. Tipicamente la
enfermedad es bilateral y simétrica. Los casos de RP unilateral son muy poco frecuentes, y solo existen en la literatura re-
portes de casos aislados o series con un nimero reducido de casos. Presentamos 2 casos clinicos de RP unilateral. En el
primer caso describimos una mujer de 38 afios diagnosticada de RP unilateral en su ojo izquierdo y un periodo de segui-
miento de 10 afios. En el segundo caso describimos un varon de 64 afios con RP unilateral complicada con un edema
macular cistoide desde el momento diagndstico en su ojo derecho y 6 afios de seguimiento.

Retinitis pigmentosa unilateral. Catarata subcapsular posterior. Edema macular quistico. Funduscopia.
Electrorretinograma.

Abstract

Retinitis pigmentosa (RP) is the most prevalent form of hereditary retinal dystrophy. Typically the disease is bilateral and
symmetrical. Cases of unilateral RP are very rare and only isolated cases or short series have been reported. We present
two cases of unilateral RP. In the first, a 38-year-old woman was diagnosed with unilateral RP in the left eye, and followed
up for 10 years. In the second, we describe a 64-year-old male with unilateral RP complicated with cystoid macular edema
in the right eye, from the time of diagnosis, followed up for 6 years.

Unilateral retinitis pigmentosa. Posterior subcapsular cataract. Cystoid macular oedema. Funduscopy.
Electroretinography.
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Introduccion

La retinitis pigmentosa (RP) es la distrofia retiniana
mas frecuente. Constituye un grupo heterogéneo de
entidades clinica y genéticamente diversas. Su deno-
minador comun es una afectacién de los fotorrecepto-
res, de los bastones en etapas iniciales y en estadios
mas evolucionados también de los conos'S.

La enfermedad puede tener una presentacion espo-
rédica o seguir un patron de herencia autosémico do-
minante (AD), recesivo o ligado al cromosoma X. El
patrén de herencia mas frecuente es el AD. La forma
ligada al cromosoma X es la menos frecuente, aunque
la mas grave'®.

Se presenta tipicamente en la segunda o tercera dé-
cada de la vida, con una pérdida caracteristicamente
bilateral y simétrica de las funciones visuales. Los pa-
cientes suelen comenzar con nictalopia y una constric-
cién concéntrica y progresiva del campo visual'®, La
vision central puede alterarse en fases evolucionadas de
la enfermedad por apariciéon de edema macular cistoide
(EMC) o catarata subcapsular posterior, entre otras'.

El hallazgo tipico en la funduscopia’® son las espi-
culas déseas intrarretinianas, que inicialmente aparecen
en la retina medioperiférica, aunque pueden estar au-
sentes en algunos casos de la enfermedad, como en
la RP sin pigmento. Otros signos caracteristicos son
estenosis arteriolar y palidez cérea del disco éptico.

La forma de presentacién unilateral es extremada-
mente infrecuente, y la mayoria de trabajos hacen re-
ferencia a casos clinicos aislados o series de casos
con pocos pacientes’®,

Se han realizado estudios en los que esta enferme-
dad ha sido tratada con vitamina A, aunque no existen
evidencias de que su uso sea beneficioso’®.

Presentamos 2 casos clinicos de RP unilateral con
varios afos de seguimiento.

Caso clinico 1

Mujer de 38 afios de edad, sin antecedentes perso-
nales ni familiares de interés, que acudié por primera
vez a consulta en el afio 2006 por sensacion de vision
borrosa en su ojo izquierdo (Ol) de varios afios de
evolucion.

En la exploracion la presion intraocular fue de
16 mm Hg en el ojo derecho (OD) y de 18 mm Hg en
el Ol. La maxima agudeza visual corregida (MAVC) fue
de unidad en el OD y 0.7 en el Ol. El polo anterior era
normal en ambos ojos (AO). La funduscopia del OD
resulté normal, pero en el Ol se aprecié dispersion

pigmentaria en forma de espiculas que llegaban hasta
las arcadas vasculares respetando la macula, palidez
del disco dpticoy estrechamiento arteriolar (Figs. 1 Ay B).

Se solicitd un electrorretinograma (ERG), que resultd
normal tanto en condiciones escotdpicas como fotopi-
cas en el OD. En el Ol se aprecié una respuesta des-
estructurada tanto en condiciones escotépicas como
fotdpicas.

Se realizé un campo visual (CV) que resulté normal
en el OD. En el Ol se aprecié un escotoma anular ab-
soluto en el que se respetaba un pequefio islote de
vision central-inferior (Figs. 1 C y D).

Ante estos hallazgos, y dado el corto periodo de se-
guimiento, se llegé al diagndstico de RP presuntamen-
te unilateral.

La paciente fue seguida con revisiones anuales sin
presentar cambios, salvo por el inicio de desarrollo de
una catarata subcapsular posterior en el Ol. En la visita
de 2016 la paciente refiere disminuciéon de agudeza
visual en el Ol. La MAVC fue de 0.9 en el OD y de 0.4
en su Ol. En el polo anterior del OD se apreci6é una
catarata subcapsular posterior incipiente. En el Ol se
aprecio una catarata subcapsular posterior evoluciona-
da (Figs. 1 E y F). Los hallazgos funduscopicos no
presentaron alteraciones con respecto a anteriores vi-
sitas. EI ERG y el CV permanecieron estables. Se
consensud con la paciente continuar con actitud ex-
pectante y revisiones anuales.

Caso clinico 2

Varén de 54 anos de edad, sin antecedentes perso-
nales ni familiares de interés, que acudi6 por primera
vez a consulta en el afio 2010 por disminucién de la
agudeza visual en su OD de 3 dias de evolucion. El
paciente referia peor vision en el OD que en el Ol des-
de hacia al menos 10 afos, pero nunca antes consulté
a un oftalmélogo.

En la exploracion la presién intraocular fue de
9 mm Hg en AO. La MAVC fue 0.3 en OD y unidad en
el Ol. El polo anterior era normal en AQO. En la fundus-
copia del OD se apreciaron cumulos de pigmento en
forma de espiculas ¢seas en la zona ecuatorial de la
retina. Ademds se apreci6 palidez papilar y estrecha-
miento arteriolar, junto con una macula atrofica. La
funduscopia del Ol resulté normal (Figs. 2 A y B).

Se realiz6 tomografia de coherencia optica (OCT)
que mostré un EMC con quistes de discreto tamafo y
perfil foveal conservado con atrofia macular en el OD.
La OCT del Ol resulté normal (Figs. 2 C y D).
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A: La retinografia del OD fue normal. B: En la retinografia del Ol se aprecian multitud de espiculas muy
confluentes que llegan hasta las arcadas, respetando la macula, con palidez papilar y estrechamiento arteriolar.
C: La campimetria Humphrey (24-2) del OD es normal. D: En la campimetria Humphrey (24-2) del Ol se aprecia un
escotoma anular absoluto con respeto de un pequefio islote de vision central-inferior. E: Tras 10 afios de
seguimiento en el 0D se aprecia una catarata subcapsular posterior incipiente. F: Tras 10 afios de seguimiento en el
0l se aprecia una catarata subcapsular posterior evolucionada.

Se solicitéo un ERG que mostré ausencia de respues-
ta de bastones y una respuesta de conos con latencia
aumentada y amplitud disminuida en el OD. El Ol re-
sulté normal tanto en condiciones escotépicas como
fotopicas.

El CV del OD mostré un escotoma absoluto, mientras
que el Ol fue normal (Figs. 2 E y F).

Ante estos hallazgos, y dado el corto periodo de se-
guimiento, se llegé al diagndstico de RP presuntamen-
te unilateral complicada con un EMC.

El paciente rechazd iniciar tratamiento para el EMC,
por lo que se optd por una actitud conservadora con

revisiones periodicas. Permanece estable tras 6 afios
de seguimiento.

Discusion

La RP unilateral constituye una forma de presenta-
cion muy poco frecuente de RP. Fue descrita por pri-
mera vez en 1865 por Pedraglia®. Los sintomas y ha-
llazgos funduscdpicos en el ojo afectado son idénticos
a la forma bilateral, sin embargo la edad de presenta-
cién suele ser mayor*. Los pacientes con RP unilateral
pueden desarrollar sus actividades diarias
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A: En la retinografia de la primera visita del 0D se aprecian espiculas dseas, palidez papilary
estrechamiento arteriolar junto con una mécula atrdfica. B: Retinografia normal en el Ol. C: En la tomografia de
coherencia optica del OD se aprecian pequefios quistes en las capas medias de la retina con perfil foveal
conservado y atrofia macular. D: En la tomografia de coherencia optica del Ol no se aprecian alteraciones. E: La
campimetria Humphrey (24-2) del OD muestra un escotoma absoluto. F: La campimetria Humphrey (24-2) del Ol es

normal.

practicamente con normalidad gracias al ojo sano. Este
hecho podria justificar una consulta médica mas tardia
y, por consiguiente, una edad de presentacion mayor al
diagndstico que la forma bilateral. En nuestro primer
caso la paciente mostro la edad tipica de presentacion
al diagndstico, si bien no consulté de forma precoz, ya
que la afectacion en su Ol no le incapacitaba para el
desarrollo de las actividades en su vida diaria. Nuestro
segundo caso presentd una edad muy avanzada al
diagndstico, pese a haberse iniciado los sintomas en el
OD muchos afos atras, ya que la visiéon del Ol le

permitia realizar las actividades de su vida diaria sin
incapacidad.

El hecho de que una enfermedad de origen genético
se presente solo en un ojo podria explicarse por 2 fené-
menos'?: por un lado podria deberse a un posible mo-
saicismo genético en el que la mutacion afectaria solo a
unas células. Por otro lado, la aparicién de una mutacion
somatica que solo estaria presente en algunas células
podria explicar la presentacién unilateral de la enferme-
dad. Sin embargo, los mecanismos genéticos que apa-
recen en esta entidad no son conocidos con exactitud.
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Los criterios diagndsticos de RP unilateral fueron pro-
puestos por Francois et al.'%: 1) aparicién de hallazgos
tipicos funcionales y funduscépicos de RP en un ojo; 2)
ausencia de sintomas de distrofia tapeto-retiniana en el
ojo contralateral con un ERG normal; 3) exclusién de
causas infecciosas, inflamatorias y vasculares que ex-
plicaran los cambios en el ojo afectado; y 4) periodo de
seguimiento suficiente como para descartar la aparicion
de RP en el ojo contralateral (al menos 5 afos). Nues-
tros 2 casos cumplen los 4 criterios, por lo que podemos
considerarlos como de RP unilateral confirmada.

Existen casos en los que la RP unilateral se ha aso-
ciado a otros trastornos como heterocromia de iris, sin-
drome pseudoexfoliativo, foseta papilar, arteritis de la
temporal o glaucoma. El hecho de que la RP sea una
enfermedad muy poco frecuente hace dificil conocer si
estas asociaciones se deben solo al azar o si existe una
verdadera asociacion entre ellas®. Durante nuestro segui-
miento, el caso nimero 1 desarrollé cataratas subcapsu-
lares posteriores en AO, mas evolucionada en su Ol, pero
se consensud con la paciente una actitud expectante con
revisiones periddicas. El caso nimero 2 presentd un EMC
desde el momento diagnéstico. Existen varias opciones
terapéuticas para el manejo de esta complicacién, como
por ejemplo inhibidores de la anhidrasa carbdnica topicos
o sistémicos, o inyecciones intravitreas de antiangiogéni-
cos o corticoides', sin embargo nuestro paciente rechazé
cualquier forma de tratamiento y decidié continuar con
revisiones periédicas.

El diagnéstico diferencial debe incluir'#:

— Procesos infecciosos: la infeccion congénita por
rubeola o Treponema pallidum puede provocar
cambios en la funduscopia que recuerden a una
RP. La afectacion puede ser uni o bilateral.

— Retinopatia por toxicos: las fenotiazinas producen
tipicamente una maculopatia, aunque también
pueden producir una afectacién en la periferia re-
tiniana similar a la RP. Algo similar puede ocurrir
con la cloroquina y la hidroxicloroquina.

— Traumatismos contusos: pueden dar lugar a cam-
bios en el epitelio pigmentario de la retina seme-
jantes a los que aparecen en la RP.

— Procesos inflamatorios: uveitis 0 enfermedades
autoinmunes.

Conclusion

Pese a que la RP constituye la distrofia retiniana
hereditaria mas frecuente, su presentaciéon unilateral
es extremadamente rara. Para poder llegar al

diagndstico de RP unilateral se precisan cumplir los 4
criterios diagnosticos, precisando por tanto un periodo
de seguimiento minimo de 5 afios.

Sus mecanismos patogénicos no son del todo bien
conocidos en la actualidad, en parte debido al escaso
numero de casos recogidos hasta la fecha.

No existen opciones de tratamiento satisfactorias, por
lo que el seguimiento y tratamiento de las posibles
complicaciones que puedan acontecer en el curso de
la enfermedad, como EMC o catarata subcapsular pos-
terior, seria una actitud adecuada.
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