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Descripcion del caso

Paciente varén de 14 aflos con sordera al que se le realizd implante
coclear alos 3 anos de edad, inicid deambulacion a los 14 meses.
Fue derivado a la consulta de retina por presentar fotofobia y
nictalopfa.

La agudeza visual en el ojo derecho era (OD) 0,8 (10°-2,50-1,00) y
en el ojoizquierdo (Ol) 0,9 (1700-1,75-0,50). La biomicroscopia era
normal y se realizd examen de fondo de 0jo, autofluorescencia y
campo visual (Figuras 1,2y 3).

Pregunta:

iQué diagndstico diferencial plantean estas imagenes?

a. Rubeola congénita.

b. Secuelas de un traumatismo. Figura 1. Fondo de ojo derecho. Hay una marcada esclerosis arteriolar,
discreta palidez papilar y fenémenos de hiper e hipopigmentacion (es-

c. Cambios pigmentarios secundarios a intoxicacion por . P
piculas) en la periferia retiniana

tioridazina.

d. Sindrome de Usher.
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Sordera asociada a degeneracion retiniana

Figura 2. Autofluorescencia del ojo derecho. Conservacion del patrén
de fluorescencia del polo posterior con alteracion difusa parcheada del
epitelio pigmentario de la retina (EPR) ecuatorial y periférica.

i

Figura 3. CV: Constriccion periférica en AO correspondiente al campo
visual del mismo paciente.

B e oo

Figura 4. Tomografia de coherencia dptica (OCT): Membrana epirretinia-
na con engrosamiento del drea macular en AO 'y desaparicion de la capa
externa de los fotorreceptores en el drea extrafoveal.
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La respuesta correctaes la: d

El paciente presenta un sindrome de Usher tipo | que fue con-
firmado genéticamente (mutacién MYO7A R972* G1378fs). Se
observa una esclerosis arteriolar marcada, discreta palidez papilar
junto con hiper e hipopigmentacién en forma de espiculas en la
periferia retiniana. Se conserva el patrén de autofluorescencia del
polo posterior pero se evidencia la alteracion parcheada difusa
del epitelio pigmentario de la retina (EPR) periférica.

El sindrome de Usher es la principal causa genética de sordera
y pérdida de vision combinadas. Es la forma mas frecuente de
Retinitis Pigmentaria (RP) sindrémica, representa un 18% de los
casos de RP. Se hereda de forma autosémica recesiva y hasta la
fecha se hanidentificado 16 locusy 13 genes'. El tipo | es la forma
mas severa de la enfermedad: presenta sordera neurosensorial
severa bilateral congénita asociada a disfuncion vestibular. Hacia
los 10 afos los ninos pueden experimentan una pérdida de vi-
sion progresiva causada por la RP. El tipo Il es menos severo, con
sordera moderada-severa desde el nacimiento, aparicion tardia
de la RP (tras la pubertad) y funcion vestibular normal. En el tipo
I, el déficit auditivo empieza en las 2 primeras décadas de vida y
empeora con el tiempo. La pérdida de vision es progresiva y de
severidad variable (empezando alrededor de la pubertad) y la
disfuncion vestibular es variable?. En la tomografia de coherencia
(OCT) de pacientes con RP es posible detectar anomalias como
edema macular, membranas epirretinianas, traccion vitreomacular
y agujero macular. Es frecuente observar el adelgazamiento de las
capas externas de laretinay preservacion de las capas internas, la
pérdida de integridad de los fotoreceptores, puntos hiperreflec-
tivos y atrofia de la coriocapilar® (Figura 4).
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