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Resumen

La distrofia de conos es un grupo de enfermedades retinianas hereditarias en forma monogenética que siguen los patrones de herencia
mendeliana, se caracterizan por baja de agudeza visual por afectacién macular, con poca o ninguna repercucion en retina periférica
y deben diferenciarse de otras patologias como las degenerativas o las tdxicas. Es muy poco frecuente encontrar esta afectacion en la
consulta, sobre todo en dos miembros de una familia de edades 11 y 13 aios de edad respectivamente, que se presentan con baja de
agudeza visual con largo tiempo de evolucion, sin antecedentes personales ni patolégicos de importancia, es por eso que vemos por
conveniente la presentacion de estos casos clinicos. Se realizd una revision oftalmolégica completa con los examenes disponibles en
Cochabamba entre los cuales no se incluyo Electroretinograma. De acuerdo a las caracteristicas del cuadro clinico baja de visién, heme-
ralopia y fotofobia, y los examenes realizados, retinografia, campo visual, test de color de FM 100, los cuales se encontraron alterados y,
se llega presuncion diagndstica de una presencia de distrofia de conos dominante,con mal prondstico visual, al no existir actualmente
un tratamiento efectivo para evitar la progresion de la enfermedad, y en éstos casos se recomienda ayudas visuales con anteojos y lupas.

Palabras claves: distrofias retinianas; transtornos de la vision; fotofobia.
Abstract

The cone dystrophy is a group of hereditary retinal diseases in a single gene that follow Mendelian inheritance patterns are characte-
rized by low visual acuity macula, with little or no repercussion in the peripheral retina and should be distinguished from other patho-
logies such as degenerative or toxic. It is very rare to find this involvement in the consultation, especially two family members ages 11
and 13 years respectively, presented with low visual acuity with long evolution, no personal or important pathological , that is why we
see presenting appropriate clinical cases. We performed a complete ophthalmologic examination with in Cochabamba, including Elec-
troretinogram was not included. According to the characteristics of clinical low vision, night blindness and photophobia, and previous
tests, fundus, visual field, color test FM 100, which were found altered and will reach a presumptive diagnosis of Duchenne presence of
dominant cones, with poor visual prognosis, as there currently an effective treatment to prevent disease progression, and in these cases
it is recommended visual aids and magnifying glasses.

Keywords: retinal dystrophies; vision disorders; photophobia .

as del 80% de la informacion lo percibimos del mundo
Mexterior, y el ojo como drgano visual esta implicado en
el proceso de aprendizaje, que se inicia en la edad preescolar
y contintia mas alld de la etapa académica del ser humano'2.

La distrofia de conos, es un grupo de enfermedades carac-
terizada por la disfuncion de los conos, que pueden ser con-
génitas o estacionarias, como el monocromatismo de bastones
(autosémico recesivo) y el monocromatismo azul de conos
(recesivo ligado al sexo). Las distrofias de conos adquiridas
y progresivas pueden ser autosdmicas recesivas, autosémicas
dominantes o ligadas al sexo recesivas®®, con una presentacion
entre la primera década y tercera década de la vida, afectacion
bilateral gradual de la vision central, y de la vision cromatica y
se puede asociar con fotofobia y nistagmus pendular’.

Sus principales manifestaciones clinicas son fotofobia, dis-
minucién de agudeza visual central, hemeralopia, discroma-
topsia y, en estadios avanzados, pérdida de vision periférica
y nictalopia®’.

Los pacientes con distrofia de conos congénita pueden te-
ner un patrén de fondo de ojo normal, otros presentan mini-
mos trastornos pigmentarios, o alteraciones maculares en ojo
de buey, algunas veces presentan estafilomas maculares. Si se
afectan los bastones pueden aparecer atrofia papilar, atenua-
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cion vascular, pigmentacion en espiculas 6seas, atrofia progre-
siva del epitelio pigmentario en la macula con eventual atrofia
geografica.

Por lo cual presentamos el caso de dos hermanos de sexo
masculino con baja de visién y bajo rendimiento escolar pro-
cedentes de una fundacién que acuden a valoracion oftalmo-
légica en la Fundacion Boliviana de Oftalmologia.

Presentacion del caso

Caso 1

Se presenta el caso de un paciente de sexo masculino, de
la ciudad de Cochabamba, de 13 afios de edad que acude a
consulta oftalmoldgica en la institucion, por presentar baja de
agudeza visual en ambos ojos de aproximadamente 2 afios,
sin alteraciones fisicas relevantes. Al examen oftalmologico
externo con motilidad y convergencia normales, con reflejos
pupilares conservados.

La agudeza visual es de 20/200 en ambos ojos sin mejoria a
la prueba del agujero estenopeico.

El examen biomicroscopico no se observa alteraciones.

El examen de fondo de ojo revela macula atipica con un
area sugerente de atrofia de epitelio pigmentario retiniano
central en ambos ojos, mayor en ojo derecho.

Se realiza retinografia en la que se observa en el nifio de 13
afios areas de atrofia del epitelio pigmentario retiniano (EPR)
macular (figura 1).

Se realiza la prueba de visidn de colores de 100 matices de
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Figura 1. A Fotografia a color de ojo derecho donde se observa papila,
arcadas vasculares de aspecto normal, y atrofia del Epitelio Pigmentario en
la macula. B Fotografia a color de ojo izquierdo dénde igualmente se ob-
serva papila, arcadas vasculares de aspecto normal, atrofia del Epitelio pig-
mentario en macula de menor extension en relacién con el ojo derecho.

Farnsworth-Munsell con un grado de fiabilidad de 2/5, se lo-
gra evidenciar una clara alteracion de la vision de colores.

Los campos visuales de Goldman evidencian disminucién
del campo visual con una contraccion de las isopteras en los 4
cuadrantes mayor en ojo derecho, percepcion de la luz tenue,
y funcién macular normal. No se observan escotomas centra-
les en el campo visual (figura 2).

Caso 2

El caso 2, se trata del hermano del anterior paciente, tam-
bién de sexo masculino de 11 afos de edad y también acude
a consulta oftalmoldgica en la institucion, por desviacion del
ojo izquierdo de larga data, sin antecedentes personales rele-
vantes.

Al examen oftalmoldgico externo presenta endotropia de
15 grados del ojo izquierdo no alternante, y leucomas cornea-
les en ambos ojos.

La agudeza visual es de cuenta dedos a 1 metro en el ojo
derecho sin mejoria a la prueba del agujero estenopeico y el
ojo izquierdo 20/100 con mejoria a 20/70 con la prueba del
agujero estenopeico.

Al examen de biomicroscopia se evidencia leucoma cor-
neal en ambos ojos de mayor intensidad en ojo derecho que
llega al area pupilar y en ojo izquierdo de menor intensidad
que abarca parte del drea pupilar.

Al examen fundoscdpico de ambos ojos se observa cicatri-
ces maculares de aproximadamente dos didmetros papilares
en ojo derecho y un didmetro papilar en ojo izquierdo.

Se realiza retinografia en la que se observa cicatrices ma-

Figura 3. A Fotografia a color de ojo derecho donde se observa papila, ar-
cadas vasculares de aspecto normal, cicatriz macular con area de atrofia de
Epitelio Pigmentario. B Fotografia a color de ojo izquierdo donde también
se observa papila, arcadas vasculares de aspecto normal, cicatriz macular
con area de atrofia de Epitelio Pigmentario.
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Figura 2. Ay B Campo visual de Goldman de ojo derecho e izquierdo don-
de se observa contraccién de las isopteras con aumento de la mancha cie-
ga y funcién macular normal.

culares. Figura 3

Se realiza prueba de visién de colores de 100 matices de
Farnsworth-Munsell con un grado de fiabilidad de 1/5 para el
nifio de 11 afos debido a su agudeza visual, se logra eviden-
ciar una clara alteracion de la visién de colores.

Los campos visuales de Goldman se observa una disminu-
cion del campo visual en los 4 cuadrantes con aumento de
la mancha ciega sin percepcién de la luz tenue, con funcién
macular normal, sin escotomas centrales en el campo visual.
Figura 4

Discusion

Las distrofias de conos es un trastorno hereditario raro
(1:40 000)*, genéticamente heterogéneo y se pueden here-
dar con un patrén autosémico dominante recesivo o ligado
al cromosoma X, hasta la fecha 10 genes han sido identifica-
dos como responsables (SEMA4A) en el cromosoma 1q22,
PROMI en el cromosoma 4p1532". Puede estar asociado a
disfuncién de bastones, entre los sintomas: pérdida temprana
de la agudeza visual y la discriminacion de los colores, y (fo-
tofobia) aversién a la luz. Al principio presentan un fondo de
ojo normal, cuando la enfermedad progresa presentan macu-
lopatia en ojo de buey. Se debe realizar el diagndstico diferen-
cial de otras patologias que afectan a la macula como son las
degenerativas y las toxicas (uso de cloroquina).

El diagnostico se puede realizar por medio del Electrorre-
tinograma (ERG), que diferencia éste transtorno de otros (el
aumento de sindrome de conos S y bradyopsia). Se esta vien-
do la necesidad de utilizar Electrorretinograma no estandar
adicionales para realizar el diagndstico en dos de estos tras-

Figura 2. Ay B Campo visual de Goldman de ojo derecho e izquierdo don-
de se observa contraccion de las isopteras en los cuatro cuadrantes, sin
percepcion de la luz tenue, con aumento de la mancha ciega y funcion
macular normal.
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tornos'.

En investigaciones recientes, se ha demostrado que la to-
mografia de coherencia dptica especifica los cambios cuanti-
tativos y cualitativos en la macula y puede contribuir de ma-
nera significativa también para el diagnéstico de la distrofia
de conos progresiva, en particular en las primeras etapas de la
enfermedad que es dificil de diagnosticar®.

Actualmente no hay una terapia que detenga la evolucién
de esta patologia ni que restaure la vision, sin embargo, hay
estrategias terapéuticas encaminadas a ralentizar el proceso
degenerativo, como ser proteccion contra la luz, vitaminote-
rapia, uso de gafas de filtracién para minimizar la fotofobia, su
educacidn se centra en una ocupacion adaptada'’.

Se realiza el diagndstico diferencial con otras distrofias re-
tinianas hereditarias.

1. Enfermedad de Stargardt. Enfermedad con pérdida de
vision es bilateral en la infancia o primeros afos de la vida
adulta, acompanado de discromatopsia, escotoma centrales y
fotofobia*®. Se descarta por la ausencia de escotoma en los ca-
sos presentados, y ausencia de manchas amarillentas del EPR
y macula de color bermellén que evolucionan a areas de atro-
fia de epitelio pigmentario.

2. Distrofia de bastones-conos ( Retinosis Pigmentaria). La
edad de comienzo varia de acuerdo al patrén de herencia, los
casos ligados al sexo suelen tener un comienzo mas precoz,

entre los sintomas se evidencia nictalopia y pérdida de la vi-
sién periférica mas tardia que en la distrofia de conos y basto-
nes''. Lo cual no concuerda con los pasos presentados debido
a que los pacientes no tenfa nictalopia; ademas en el fondo
de ojo no se observa atrofia periférica de la retina, del Epite-
lio pigmentario retiniano ni la coriocapilar, tampoco palidez
papilar ni estrechamiento arteriolar y migracion retiniana de
pigmento®.

Se sospecha por lo encontrado en estos pacientes de una
distrofia hereditaria posiblemente una distrofia de conos-
bastones debido a una serie de enfermedades hereditarias de
la retina que comparten sintomas de retinosis pigmentaria y
de enfermedad de Stargardt. Afectan fundamentalmente los
conos pero también pueden afectarse los bastones progresi-
vamente. Se engloban bajo el nombre de distrofias de conos/
bastones.

En ellas podemos encontrar disminuciéon de agudeza vi-
sual, alteracion de la percepcion de los colores, que se observa
en estos casos cuando se realiza el test de visién de colores
(FM100) vy a la vez constriccion del campo visual que se ob-
servd en los casos presentados.

Conflictos de interés: los autores declaran no tener conflictos de interés en
la publicacion de este caso.
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