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RESUMEN

En este estudio de diseno transversal y retrospectivo, se examind el comportamiento clinico
epidemioldgico de la Retinosis Pigmentaria en pacientes mayores de 60 aios. El universo de pacientes
fue de 411 personas con el diagnostico de la enfermedad y se seleccion6é una muestra de 90 pacientes
para su analisis. Los resultados se obtuvieron mediante el uso de estadistica descriptiva. Los resultados
mostraron un predominio de pacientes de entre 60 y 70 anos y de raza blanca. Se registro la mayor
cantidad de casos de retinosis en pacientes mayores. La forma clinica mas comdn de la enfermedad
fue la tipica y se presento6 principalmente como una herencia autosomica recesiva. La mayoria de los
pacientes comenzaron a experimentar sintomas de la enfermedad a una edad temprana y fueron
diagnosticados en la etapa final de la enfermedad. Un 23,3% de los pacientes con herencia recesiva
estaban ciegos. La catarata fue la enfermedad ocular asociada mas comun y la hipertension arterial
fue la enfermedad general asociada mas frecuente. Se encontré una prevalencia de retinosis
pigmentaria en la tercera edad del 21,89%.
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ABSTRACT

In this cross-sectional and retrospective design study, the clinical epidemiological behavior of Retinitis
Pigmentosa in patients older than 60 years was examined. The universe of patients was 411 people
with the diagnosis of the disease and a sample of 90 patients was selected for analysis. The results
were obtained using descriptive statistics. The results showed a predominance of patients between 60
and 70 years of age and of white race. The highest number of retinitis cases was recorded in older
patients. The most common clinical form of the disease was typical and presented mainly as an
autosomal recessive inheritance. Most patients began to experience symptoms of the disease at an
early age and were diagnosed in the late stage of the disease. Some 23.3% of patients with recessive
inheritance were blind. Cataract was the most common associated eye disease and hypertension was
the most common associated general disease. The prevalence of retinitis pigmentosa in the elderly
was found to be 21.89%.
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INTRODUCCION

Diferentes autores han emitido varios conceptos sobre la Retinosis Pigmentaria, pero su fisiopatologia
todavia no se conoce completamente."? Estudios sugieren que el dafio de los bastones precede al de los
conos en los casos primarios, lo que ha llevado a que el término "distrdfias de bastones y conos” se utilice
como sinénimo de Retinosis Pigmentaria.? Aunque otros han ampliado este concepto y lo definen como
un grupo de enfermedades de la retina que se caracteriza por una disfuncion progresiva de los
fotorreceptores y de las otras capas celulares de la retina.*® A pesar de los diferentes nombres utilizados
para esta enfermedad, se la denomina Retinosis Pigmentaria.

Esta enfermedad conduce a un deterioro progresivo de la vision debido al mal funcionamiento y apoptosis
de los fotorreceptores, especialmente de los bastones y conos, lo que puede provocar cambios en el
campo visual y una vision tubular. Las primeras manifestaciones clinicas que experimentan los pacientes
son la mala vision nocturna, los trastornos de vision en los cambios de iluminacion, la fotofobia, el
tropiezo con los objetos y las alteraciones de la vision.”

Ademas, hay cambios anatomicos en las estructuras oculares, como el color céreo del disco optico y la
presencia de pigmentos en la retina, que pueden provocar una marcada reduccion del campo visual y de
la agudeza visual. El inicio de la enfermedad puede producirse en la nifiez, en la adolescencia o en la
edad adulta.®

En la provincia en la que se lleva a cabo este estudio, la Retinosis Pigmentaria es un tema constante de
investigacion, con el objetivo de clasificar a las familias afectadas segln el estadio evolutivo de la
enfermedad en los pacientes y el grado de salud visual residual, con el fin de facilitar la realizacion de
investigaciones o la aplicacion de terapias innovadoras que prolonguen la calidad de vida de los pacientes
con un adecuado equilibrio entre la discapacidad y la rehabilitacion.’®

Este estudio tiene como objetivo analizar el comportamiento clinico y epidemiologico de la Retinosis
Pigmentaria en personas de la tercera edad.

METODOS

Se realizd un estudio transversal retrospectivo a pacientes diagnosticados con retinosis pigmentaria, los
cuales fueron clasificados segln la escuela cubana del profesor Orfilio Pelaez Molina. Se obtuvieron los
datos de los pacientes con retinosis pigmentaria de una base de datos creada en nuestro centro.

El estudio incluyé la exploracion de la agudeza visual con cartilla de Snellen, la vision periférica mediante
perimetro de Goldman con suma 6 y 9. Se realizo biomicroscopia del segmento anterior y vitreo, asi como
oftalmoscopia directa bajo midriasis, toma de la presion intraocular con tondémetro de shiot, ya que estos
datos fueron necesarios para realizar la clasificacion de la enfermedad.

El examen genético consistido en una detallada historia y examen fisico y la elaboracion del arbol
genealogico, datos estos obtenidos por el registro de los libros de genética archivados en nuestro centro
y confeccionado en conjunto con un genetista clinico perteneciente al grupo multidisciplinario.

Disefio de muestra

Universo: Los 411 pacientes con retinosis pigmentaria.

Muestra: Los 90 pacientes con retinosis pigmentaria, pesquisados en nuestro centro, en consulta externa,
mayores de 60 anos, clasificados segln la escuela cubana de la Retinosis.

Criterios de inclusién: Todos los pacientes con diagnéstico de retinosis mayores de 60 aios.

Se obtuvo el dato primario de la informacion a través del departamento de estadisticas del centro, y el
libro de registro de nuestro servicio, para efectuar el trabajo se revisaron ademas todos los expedientes
clinicos individuales de cada enfermo, en el periodo antes mencionado a los que se les aplicé un modelo
de formulario previamente disefado al efecto.
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Técnica de recogida de la informacion
Se confecciono un formulario de trabajo que mostro los datos obtenidos de los expedientes clinicos, asi
como de los libros de ingreso y egreso del centro de Retinosis.

Técnica de procesamiento y andlisis

Los datos fueron procesados, analizados por el método porcentual y los resultados fueron comparados
con resultados nacionales e internacionales. Una vez realizados los cuestionarios se procedio a su revision
e interpretacion, los cuales fueron llevados posteriormente a cuadros de vaciamiento y procesados con
el objetivo de analizar sus resultados, en relacion con las diferentes variables acorde a los objetivos
propuestos.

RESULTADOS Y DISCUSION

En este estudio se encontré que el mayor nimero esta representado por los ancianos jovenes (60-70) afos
de edad con un 45,6% del total de la muestra, estos resultados son de esperar; pues este grupo constituye
la etapa mas joven de la ancianidad y estan aln por debajo de la expectativa de vida de nuestro pais y
provincia, desde otro angulo y acorde estudios nacionales.

En este sentido de 90 longevos solo un 3,33% sobrepasan los 80 anos, del total de 90 adultos mayores, 46
son femeninos, (51,11 %) y 44 son del sexo masculino (48,89%) la representatividad del sexo femenino
sobre el masculino, es minima, no considerando diferencia significativa, lo cual podria estar en relacion
con las caracteristicas socio demograficas del lugar de este estudio.

Las mujeres a nivel mundial viven un promedio de 80 anos, en los Estados Unidos este indicador aumenta
a 84. En México la esperanza de vida femenina es de 72."" Seglin registros mundiales sefalan que las
personas mas longevas han alcanzado los 120 afos, pero que el promedio, en Chile, es de 77 afos, en
Cuba en estudios realizados en la Habana recopilando datos de todas las provincias, se encontraron
diferencias en el sexo, en cuanto a la RP, predominando el sexo masculino, nuestro estudio no demostrd
diferencias significativas como comentamos anteriormente. "

Se reporta un predominio de la raza blanca en 70 ancianos en relacion con la negra con 20 ancianos, para
un 77,78 % y 22,22% respectivamente, lo que al igual que los datos anteriores se relacion6 con las
caracteristicas socio demograficas de la provincia. En otros estudios realizados por diferentes autores
coinciden que es la raza blanca de mayor prevalencia de la enfermedad. 3¢

Siguiendo la clasificacion del profesor Orfilio Pelaez Molina de la escuela cubana, la retinosis segln su
cuadro clinico puede ser tipica, atipica y asociada, la tipica, es cuando la papila o nervio optico es de
color céreo, los vasos finos y presentan los pigmentos caracteristicos en forma de osteoblastos en la
periferia media de la retina, en nuestro estudio predominé esta forma clinica (76,86%) coincidiendo con
varios estudios realizados en nuestro pais, y en nuestra provincia en la poblacion no longeva.'8

Al agrupar los pacientes por estadio clinico pues nos da una idea del pronostico y engloba varios aspectos
descritos en la metodologia, siendo el grupo IV, los pacientes en un estado muy avanzado de la
enfermedad, y de mal pronéstico, y el grupo | el de mejor pronédstico, y en sus primeros inicios de la
enfermedad, nuestro estudio en cuanto a la poblacion longeva con retinosis encontramos un 33,33% de
pacientes en su estadio final, o estadio IV y solo un 10,0 % en los estadios iniciales o estadio I. Conociendo
que la retinosis es una enfermedad crénica, hereditaria, que avanza con la edad, que dependen de
muchos factores como el debut , la herencia, y si esta asociada o no a otra enfermedad, se considera que
al anadirsele los cambios propios de la senilidad, es un parametro para tener en cuenta en esta poblacion,
y mejorar su calidad de vida. %22

El dafo génico conduce a cambios diversos en diferentes estructuras y procesos visuales, cuyas
interrelaciones no han sido totalmente definidas en el presente, incluso de cdmo estos cambios llegan a
producir las alteraciones de los fotorreceptores que llevan a su degeneracion y muerte, Las enfermedades
hereditarias autosémicas se heredan a través de los cromosomas no sexuales (autosomas), pares 1 a 22.
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La herencia dominante ocurre cuando un gen anormal de uno de los padres es capaz de provocar la
enfermedad, aunque el gen compatible del otro padre sea normal. El gen anormal domina el resultado
del par de genes. La herencia recesiva ocurre cuando ambos genes compatibles deben ser anormales para
producir la enfermedad.?*2¢

La Retinosis Pigmentaria puede presentarse como herencia autosémica dominante, autosomica recesiva,
ligada al cromosoma x (dominante y recesiva) incluso hasta herencia mitocondrial, (Sindrome de Kearns
Zayre) herencia no definida o casos simples o multiples. La falta de discriminadores clinicos entre cada
una de las firmas de herencia hace muy dificil reconocer caracteristicas particulares en una u otra forma
de transmision de la enfermedad, aun cuando se sefalan diferencias en su evolucion, edad, comienzo y
severidad, se plantea que la recesiva ligada al x es una forma severa de expresion genotipica, asi como
la autosémica dominante es la mas benévola. 2427:28

Profundizando en los aspectos que pueden influir en estos resultados, encontramos en nuestra provincia
una consanguinidad de un 31,25 %, y es un aspecto importante para la herencia recesiva sea la
predominante, con 41 pacientes para un 45,55 % siguiéndole los casos no definidos en un 21,11% vy
atendiendo a la estadio y herencia, encontramos que los pacientes con herencia recesiva ligada al
cromosoma X, (2 longevos) el 100 % estaban en estadio IV o final de la enfermedad.

También se puede decir que esta enfermedad hace su debut en los primeros anos de vida, generalmente
antes de los 6 anos de edad lo que contribuye a que el periodo de evolucion de la enfermedad sea elevado,
y los pacientes con una herencia dominante, mas del 50% se encontraban en el estadio final de la misma.
La Retinosis Pigmentaria (RP) con herencia recesiva ligada al cromosoma X (RLX) es la forma menos
frecuente, pero clinicamente mas severa de la enfermedad.?'

En Cuba, representa solo el 3 % de las personas afectadas, con debut de la ceguera nocturna antes de los
20 anos de edad, agudeza visual disminuida de manera marcada en edades tempranas y
electrorretinograma subnormal o extinguido;'® en nuestro estudio encontramos en 2 longevos con este
tipo de herencia, y los 2 se encuentran ciegos desde edades temprana de su vida.

Existen razones bien argumentadas que llevan a pensar que todo proceso crénico avanza mas o menos
lentamente en el transcurso de los afos. O sea mientras mas precoz aparece la retinosis, mas posibilidades
tiene de repercutir sobre las estructuras afectadas, y esto ha sido probado por estudios diferentes en
varios centros del pais, en nuestra investigacion se encontré que los pacientes que tuvieron un debut
precoz de la enfermedad (antes de los 10 anos de edad) un 25,56 % se encontraban en estadio final de la
retinosis, y aquellos que debutaron tardiamente , es decir después de los 21 afos de edad, se encontraban
en estadio Il y Il de la enfermedad para un 11,11% y 33,33 % respectivamente iguales resultados se
encontraron en estudios realizados por otros autores en nuestro pais, coincidiendo con otras literaturas
internacionales revisadas.

La OMS la define: “Una persona con baja vision es aquella que posee dificultades en su funcion visual
después de recibir tratamiento médico o quirdrgico y/o correccion refractiva y posea agudeza visual en
el mejor ojo desde 0,3 hasta percepcion luminosa o un campo visual menor de 20 grados desde el punto
central de fijacion, pero que use o pueda usar esta vision para la realizacion de tareas”,?2 se relacion¢ el
estado visual de nuestros pacientes atendiendo a la herencia, y encontramos que segln criterios de la
OMS, 21 pacientes son considerados ciegos (23,33%), 17 son ciegos legales (18,88%) y 14 son débiles
visuales (15,55%), la herencia que mas déficit visual reportd fue la recesiva, coincidiendo con otros
estudios realizados a nivel nacional e internacional, solo 28 adultos mayores (31,11%) con retinosis
presentaron visiones y campos visuales dentro de parametros aceptables para la vida y para poder realizar
mejor sus tareas sin ayudas opticas.'%33

La catarata senil por ser una afeccion propia de la vejez y por el incremento de la esperanza de vida al
nacer en nuestro pais se presentan una serie de cambios estructurales que afectan la eficiencia ocular a
la hora de enfocar algunos objetos cercanos, incluso la visidon se ve muy afectada para los objetos lejanos,
esto se debe a que con mucha frecuencia se asocia a la senilidad ,cataratas patologicas
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fundamentalmente subcapsulares posteriores, entidad que muchas veces forma parte del cuadro de la
retinosis, en un gran porciento., comienza la pérdida de la transparencia del cristalino, estructura
biconvexa del ojo que se encuentra entre el iris y el cuerpo vitreo, producto del cambio gradual de las
fibras de proteinas que lo componen, en nuestro estudio se present6é en 56 longevos para un 62,22 %,
siguiéndole en orden de frecuencia la retinopatia hipertensiva y el pterigion (15,56 % y 11,11 %,
respectivamente).

El glaucoma a pesar de ser la segunda causa de ceguera en el mundo y la primera en los paises
industrializados , es una neuropatia optica en la que se produce un deterioro progresivo en la funcion
visual que es irreversible, estudios realizados en otros centros del pais encontraron 5,6 % de frecuencia, **
nuestras cifras coincidieron con estos estudios y cifras reportadas en otros paises, con un 5,56 % , es
dificil detectar el glaucoma cronico simple y mas en pacientes con retinosis pigmentaria pues el disco
optico se afecta desde los primeros estadios adquiriendo color céreo y depdsito de tejido glial , asi como
desaparicion de la excavacion fisiologica, el método de cribado en la determinacion de la presion
intraocular, y la medicion de la relacion excavacion papila, es dificil de apreciar, no pudiendo sospechar
la enfermedad por las caracteristicas del fondo ocular. En la prevalencia de glaucoma diagnosticado
influye de forma estadisticamente significativa la variable edad. 338

La retinopatia diabética es la primera causa de ceguera legal en los paises industrializados en adultos de
20-74 anos, en nuestra provincia tenemos poco adultos mayores con Diabetes mellitus y retinosis
pigmentaria, por lo que la incidencia de la retinopatia no es relevante encontrandose solo en 1 paciente,
para 1,11%.%

Otras alteraciones fondoscopicas observadas estan en relacion con enfermedades sistémicas, que
presentan los pacientes estudiados. Tenemos asi la retinopatia hipertensiva, la diabética, la pigmentaria
y la excavacion patologica en los pacientes glaucomatosos.*’ Estas modificaciones aparecen en pacientes
con 20 anos o mas de evolucion y cronicidad de estas enfermedades, en nuestro estudio predomino la
retinopatia hipertensiva en 14 adultos mayores, para 15,55%.

Otras alteraciones frecuentes en estos pacientes de la tercera edad, en el fondo de ojo, de interés a
senalar, que en nuestro trabajo no fue significativo, lo constituye la degeneracion macular senil. Esta es
la causa de la pérdida visual grave en personas mayores de 60 aios en paises desarrollados. Al degenerar
la retina fundamentalmente en la macula disminuye el brillo y el reflejo foveal.

El granulado pigmentario es vasto, aparecen cuerpos coloides esparcidos en el area central. Actualmente
danos o deterioro de las células fotorreceptoras en el area macular, se piensa que tal vez sea hereditaria
y se relacione con hipertension arterial.

La enfermedad se vuelve cada vez mas comUn con cada década después de los 50 afios hasta casi un 15
% a los 75 anos. Otros factores de riesgo son antecedentes familiares, consumo de cigarrillos y
descendientes de caucasicos, nosotros encontramos estas alteraciones maculares solo en 6 pacientes para
6,67%. Los tratamientos disponibles y los métodos de prevencion son muy limitados, por ello es importante
la deteccion de los factores de riesgo para establecer comportamientos preventivos que reduzcan la
prevalencia de la enfermedad y también su progresion en las Ultimas fases de la enfermedad.*

La retinitis pigmentosa y la degeneracion macular relativa a la edad son las causas mas comunes de la
ceguera en la vejez, que implican la destruccion gradual, y normalmente irreversible, de las células que
reciben la luz en la retina del ojo, puede ser anormal, producto de la degeneracién de la macula (zona
central de la retina) o por una catarata.*

Las principales causas de morbimortalidad geriatrica son las patologias cronico degenerativas tales como
las enfermedades cardiovasculares, dentro de ellas la hipertensién, el cancer, la diabetes mellitus y sus
complicaciones.? Es importante destacar también las afecciones demenciales y particularmente la
enfermedad de Alzheimer, las afecciones osteoarticulares y el deterioro sensorial, auditivo y visual., en
nuestros adultos mayores predomino la hipertension arterial, 31,11%, la artrosis en 24,44%, asi como la
hipoacusia en 14,15%, consideramos que esta Ultima se manifest6 mas, pues estudios anteriores en la
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provincia se vio un alza de la misma, acompanando al sindrome de Usher. El deterioro cerebral, afecta
hasta al 10% de los mayores de 60 afios y para el cual no existe forma alguna de prevencion.*

La calidad de vida del paciente se afecta pues le resta independencia. Es por esto importante que se
trabaje en funcion de la rehabilitacion visual.

CONCLUSIONES

En conclusion, el presente estudio reveld que la retinosis pigmentaria afecta predominantemente a la
poblacion de 60-70 afos y a la raza blanca. La forma clinica mas comun en el adulto mayor fue la tipica,
siendo el municipio de Las Tunas el que presenté la mayor cantidad de casos. Ademas, la mayoria de los
pacientes se encontraban en estadio final o IV de la enfermedad y presentaron un debut precoz o tardio.
En cuanto a la herencia, la recesiva fue la mas predominante. Es preocupante que un gran porcentaje de
los adultos mayores se encontraban ciegos a causa de la retinosis pigmentaria. También se destaco que
la catarata fue la enfermedad ocular mas frecuente, mientras que la hipertension arterial y la artrosis
fueron las enfermedades sistémicas mas comunes. Estos resultados proporcionan informacién importante
para el diagnostico y tratamiento de la retinosis pigmentaria en la poblacion de adultos mayores.
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