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Resumen

Objetivo: Presentacion de caso clinico de paciente
con sospecha de retinopatia pigmentaria unilate-
ral.

Caso clinico: Mujer de 58 afios consulta por dis-
minucién de agudeza visual (AV) progresiva de 6
aflos de evolucién. Referia haber sufrido un acci-
dente cerebral isquémico tiempo atras. Presenta-
ba: AV sin correccion: ojo derecho (OD) 7/10, ojo
izquierdo (OI) 2/10; con correcciéon: OD 10/10,
OI: 5/10. Examen biomicroscépico normal ambos
ojos. Fondo de ojos en OD de aspecto normal; OI:
fléculos vitreos, papila ligeramente palida, vasos
con didmetro disminuidos, atenuacion del brillo
foveal y pigmentos en forma de osteoblastos en los
cuatro cuadrantes retinales. Electrorretinograma
(ERG): normal del lado derecho y mala morfologia
dellado izquierdo, amplitud en la respuesta retinal
significativamente disminuida del lado izquierdo.
Los exdmenes complementarios y la serologia para
enfermedades infecciosas fueron negativos. Se rea-
liz6 el diagndstico diferencial con la retinosis pig-
mentaria tipica y otras formas atipicas, asiX como
con otras retinopatias pigmentarias secundarias.
Conclusidn: La retinitis pigmentosa unilateral es
poco frecuente y su diagndstico se basa en el as-
pecto del fondo de ojos y en la alteracion unilateral
del ERG, excluyendo causas infecciosas, inflamato-
rias y vasculares. A pesar de los avances en la ob-
tencion de imagenes y las pruebas, esta patologia
sigue siendo un desafio diagndstico debido a su
manifestacion heterogénea.

Palabras clave: retinitis pigmentosa, unilateral.
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Unilateral retinitis pigmentosa: a case-
report

Abstract

Objective: Clinical case report of a patient with
suspicion of unilateral pigmentary retinopathy.
Clinical case: 58-year-old woman presenting with
progressive visual acuity (VA) loss of 6 years of
evolution who referred a history of ischemic brain
stroke that had occurred sometime before. Exam-
ination revealed: uncorrected VA: right eye (RE):
7/10, left eye (LE): 2/10; spectacle-corrected VA:
RE: 10/10, LE: 5/10. Biomicroscopy: normal in
both eyes. Funduscopy: RE: normal appearance,
LE: vitreous floaters, mildly pale optic disc, de-
creased vessel diameter, reduced foveal brightness
and osteoblast-shaped pigments in the four retinal
quadrants. Electroretinogram (ERG): normal on
the right side, abnormal morphology on the left
side and significantly decreased retinal response
amplitude on the left side. Additional tests and
serology for infectious disease yielded negative re-
sults. Differential diagnosis with typical and other
atypical forms of retinitis pigmentosa, as well as
with other secondary pigmentary retinopathies,
was made.

Conclusion: Unilateral retinitis pigmentosa is rare
and its diagnosis is based on the appearance of the
eye fundus and on unilateral ERG abnormalities.
The presence of infections, inflammatory and vas-
cular causes should be ruled out. In spite of ad-
vances made in image acquisition and tests, this
disease is still a challenge due to its heterogeneous
manifestation.

Keywords: retinitis pigmentosa, unilateral.

Retinite pigmentosa unilateral: reporte
de um caso

Resumo

Objetivo: Apresentacdo de caso clinico de paciente
com suspeita de retinose pigmentar unilateral.

Caso clinico: Mulher de 58 anos consulta por di-
minui¢ao de acuidade visual (AV) progressiva de 6
anos de evolugdo. Referia ter sofrido, tempo atras,
um acidente cerebral isquémico. Apresentava: AV

56

sem correcdo: olho direito (OD) 7/10, olho esquer-
do (OI) 2/10; com corre¢do: OD 10/10, OI: 5/10.
Exame biomicroscopico normal ambos os olhos.
Fundo de olhos em OD de aspecto normal; OI: flo-
cos vitreos, papila ligeiramente palida, vasos com
didmetro diminuidos, atenuagdo do brilho foveal
e pigmentos em forma de osteoblastos nos qua-
tro quadrantes retinianos. Electrorretinograma
(ERG): normal do lado direito e ma morfologia
do lado esquerdo, amplitude na resposta retiniana
significativamente diminuida do lado esquerdo. Os
exames complementdrios e a serologia para doen-
¢as infeciosas foram negativos. Realizou-se o diag-
nostico diferencial com a retinose pigmentar tipica
e outras formas atipicas, bem como com outras re-
tinoses pigmentares secundarias.

Conclusao: A retinite pigmentosa unilateral é
pouco frequente e seu diagndstico se baseia no as-
pecto do fundo de olhos e na alteragdo unilateral
do ERG, excluindo causas infeciosas, inflamatorias
e vasculares. Apesar dos avancos na obtenc¢do de
imagens e nas provas, esta patologia segue sendo
um desafio diagnostico devido a sua manifestagao
heterogénea.

Palavras chave: retinite pigmentosa, unilateral.

Introduccion

La retinitis pigmentosa (RP) es un grupo de
trastornos hereditarios conocidos por disfun-
cion visual progresiva, pérdida de células y final-
mente atrofia del tejido retinal. Afecta a una de
cada 3.500-5.000 personas en todo el mundo'.
La etiologia de la RP unilateral es desconocida
y se supone que es el resultado de una muta-
cién somatica durante la embriogénesis que
afecta a un porcentaje de células en el cuerpo
del paciente.

Dependiendo de las células involucradas, el
paciente tiene la posibilidad de desarrollar esta
forma atipica de RP unilateral durante su vida
adulta si estas células estan destinadas a conver-
tirse en retina y RPE% Se describe una serie de
criterios para confirmar una retinitis pigmentosa
monocular (RPM)3:

1. Presencia en el ojo afectado de cambios fun-
cionales y oftalmolégicos de una RP tipica.
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2. Ausencia en el otro ojo de sintomas y signos
de RP.

3. Periodo de observacién mayor de 5 afios que
permita comprobar que el ojo contralateral no
presenta la enfermedad.

4. Exclusion de toda posible causa inflamatoria
en el ojo afectado.

Por lo tanto, el objetivo de este trabajo es pre-
sentar un caso clinico de RP unilateral y repasar
su algoritmo diagnostico.

Caso clinico

Se recibe paciente de sexo femenino de 58 afios
que refiere disminucion de agudeza visual progre-
siva de 6 afos de evolucién. Como antecedente

de importancia mencioné haber sufrido un acci-
dente cerebral isquémico tiempo atrés.

Al examen oftalmoldgico presenta: AV sin
correccion OD 7/10, OI 2/10; con correccion,
OD 10/10 y OI 5/10. Examen biomicroscépico
normal ambos ojos. Fondo de ojos: OD: papila
rosada, bordes netos, excavada 0,3, vasos de tra-
yecto y calibre conservado, macula con buen
brillo (fig. 1); OI: vitreo celular y con fléculos,
papila ligeramente palida, vasos con didmetro
disminuidos, atenuacion del brillo foveal, coroi-
des visible y pigmentos con forma de osteoblas-
tos en los cuatro cuadrantes retinales (figs. 2 y
3). Se solicita electrorretinograma, campo visual
y RFG (figs. 4 y 5). Se interroga a la paciente
nuevamente y se solicita lleve a consulta exa-
menes previos.

Figura 1. Ojo derecho.
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Figura 2. Ojo izquierdo.

Figura 3. Periferia del ojo izquierdo.

Electrorretinograma informa: estudio realizado
por estimulaciéon monocular con luz blanca de
alta intensidad (flash), buena morfologia y repro-
ductibilidad del lado derecho y mala morfologia
del lado izquierdo. La amplitud en la respuesta
retinal se encontrd significativamente disminuida
del lado izquierdo. Los examenes complemen-
tarios de rutina no arrojaron alteraciones y las
pruebas serologicas para enfermedades infec-
ciosas fueron negativas. Se realiz6 el diagndstico
diferencial con la retinosis pigmentaria tipica y
otras formas atipicas, asi como con otras retino-
patias pigmentarias secundarias.
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Discusion

La RP unilateral es una forma de manifestacion
rara de la distrofia de baston que se describid
por primera vez en 1948*. Dado que las distrofias
retinales suelen ser bilaterales debido a su fondo
genético, una manifestacion unilateral requiere
de una explicacion: una de ellas es la aparicién
de los mosaicos genéticos, es decir, la mutacion
afecta so6lo a algunas de las células; y el segundo
mecanismo es una mutacion somatica en lugar de
una mutacioén de la linea germinal’. La retinosis
pigmentaria unilateral es una degeneracion reti-
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nal rara y esporddica causada por una mutacion
durante la embriogénesis. Una forma verdadera
de retinosis unilateral es dificil y rara de diagnos-
ticar, ya que,ademds del hecho de que en muchos
casos demuestra ser una forma de degeneracién
de la retina debido a causas secundarias, también
necesita un largo periodo de seguimiento para
excluir una forma asimétrica bilateral de RP. Por
lo tanto, una historia personal y familiar com-
pleta demuestra su utilidad en este diagndstico
diferencial® Para poder afirmar que se esta en
presencia de un caso, se deben descartar todas las
posibles etiologias infecciosas, asi como tener la
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certeza de que los sintomas y signos se encuen-
tran ausentes por completo en el ojo contralateral.
El ERG estandarizado y el EOG son muy ttiles
para el diagndstico correcto de esta afeccion®. La
seudorretinitis pigmentaria puede provocarse por
un traumatismo, coriorretinitis por sifilis, dro-
gas como la tioridazina, cloroquina e hidroclo-
roquina, o por desprendimiento de retina’. Por
lo tanto, para establecer el diagndstico de retino-
sis pigmentaria habra que descartar todas estas
causas.

El presente caso en particular no refiere ante-
cedentes familiares de RP, ni ciegos de causa des-
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conocida; contintia con un OD normal mientras
el OI presenta las caracteristicas evolutivas tipicas
de la enfermedad, lo que permite afirmar que se
estd en presencia de una retinosis pigmentaria
del OI después de un periodo de 5 afos.

La RP unilateral es una degeneracion retinal
esporadica y rara causada por una mutacién
somatica durante la embriogénesis. Una verda-
dera forma de RP unilateral es dificil y rara de
diagnosticar ya que, ademds del hecho de que
en muchos casos demuestra ser una forma de
degeneracion de la retina debido a causas secun-
darias, también requiere un largo periodo de
seguimiento para excluir una forma asimétrica
bilateral de RP. Por lo tanto, una historia personal
y familiar completa demuestra su utilidad en este
diagndstico diferencial.

Para concluir, a pesar de los avances en la
obtencién de imagenes y las pruebas, las RP
siguen siendo un desafio de diagndstico debido a
su heterogeneidad sustancial. La misma mutacion
genética puede dar lugar a diferentes manifesta-
ciones clinicas en distintos individuos, mientras
que las mismas manifestaciones se pueden deber
a mutaciones dispares®.
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