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Nuestra experiencia en el diagnoéstico de la coroideremia.

Our experience in the diagnosic of Chroideremia.
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RESUMEN

Se realiza un estudio con los 17 pacientes con diagndstico de Coroideremia,
atendidos en el Centro Internacional de Retinosis Pigmentaria“Camilo Cienfuegos”.
El objetivo general es conocer las caracteristicas clinico-oftalmolégicas de los
pacientes con este diagndéstico, para contribuir al avance en el conocimiento del
conjunto de enfermedades hereditarias que cursan con distrofia coriorretineana.
Nuestro grupo de estudio estd fundamentalmente caracterizado por un rango de
edad entre 26 y 56, con mala visibn nocturna que comienza desde edades
tempranas, buena vision central y ausencia de respuesta de conos, cristalino
transparente, modificaciones vitreas, siendo evidente la atrofia casi completa de la
Coroides y del Epitelio Pigmentario de la Retina (EPR), manteniéndose indemne la
region macular, con escasa variacion de la papila
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INTRODUCCION

Mauthener fue el primero, en 1872, en diferenciar de la Retinosis Pigmentaria las
caracteristicas fondoscépicas que el interpret6 como ausencia congénita de
Coroides, nombrandolas entonces Coroideremia. Posteriormente se conoce su
caracter progresivo; Sorsby en 1952 la denomina “"Atrofia Coroidal Progresiva ',
Waardenburg (1958) y Pameijer (1960) describen el cuadro oftalmolégico
considerando el hecho de que el EPR esta también afectado desde etapas
tempranas y ser un componente esencial en el desarrollo de la enfermedad, como
“Distrofia Progresiva Tapetocoroidal”, nominacion que se mantiene hasta nuestros
dias como sinénimo de Coroideremia.(1-5)



El desarrollo de la genética ha permitido la localizacién del gen de la Coroideremia,
que se realiz6é gracias a los estudios de ligamiento que se centraron en una region
concreta del cromosoma X, en el locus xq21.1-q 21
El gen de la Coroideremia se pudo clonar finalmente en el afio 1994, siendo uno de
los primeros en los que se ha utilizado técnicas de clonaje posicional.. Es de
destacar que las alteraciones moleculares son mutaciones que truncan la proteina,
haciéndola claramente no funcional.(2,6,7)
Diferenciar las distrofias de la corioretina requiere no sélo del conocimiento de un
amplio grupo de enfermedades que en mayor o menor medida tienen puntos de
convergencia, sino también de la observacion clinico-evolutiva, como Unica via para
poder llegar al diagnéstico definitivo cuando no se tienen otros medios.(2,4,8)
La Coroideremia comienza con sintomas de mala vision nocturna y pérdida del
campo visual desde los primeros afios de la vida, se caracteriza por una
degeneracion progresiva del EPR y la Coriocapilar, que se manifiesta primariamente
en la region ecuatorial como areas moteadas de pigmentacion, las cuales progresan
y confluyen dando una imagen de conchas blancas, en las que hay pérdida del EPR
y la Coriocapilar y segun Heckenlively (4), con preservacion de los grandes vasos
coroidales y visualizacion de la esclera. Segun la clasificacion de Krill y Archer
(1971) de las “Distrofias de Coroides”, la Coroideremia esta considerada como una
“Atrofia total Coroidal vascular”, donde hay atrofia del EPR y de la Coriocapilar ,
pero, ademas, los vasos coroideos medianos y mayores también desaparecen,
resultando un cuadro sorprendente con visualizacion de la esclera con pocos vasos
coroideos residuales en el area comprometida.(9-13).

METODO

Se realiza una revision y extraccion de datos de las 17 historias clinicas de los
pacientes con diagndéstico de Coroideremia, que han sido estudiados en el Centro
Internacional de Retinosis Pigmentaria “Camilo Cienfuegos” hasta el 30 de abril de
2000.

Control semantico:
Estadio clinico-oftalmoldgico: segun las caracteristicas del fondo de 0jo.(1,5)

e Zonas de despigmentacion alternando con acimulos pigmentarios situados
en la periferia.

e La atrofia del EPR progresa hacia el polo posterior.

e La atrofia de la Coroides y del EPR es casi completa, sélo la region macular
permanece indemne.

e Desaparicion total de Coroides y Retina, caracterizada por un fondo blanco-
amarillo con una coloracién parda de la regidon macular y dispersion irregular
de acimulos de pigmentos sobre todo el fondo .

RESULTADOS

El total de pacientes con Coroideremia son 17 casos que representan el 0.8 % del
total de los pacientes que han ingresado en el Centro.El rango de edad de los
pacientes esta entre 26 y 56 afios, estando el mayor niamero de ellos entre los 41 y
50 afos.

Entre los antecedentes patoldgicos personales referidos por los pacientes
encontramos:

Generales:



1 Diabetes Mellitus controlado con dieta.

1 Dermatitis Seborreica.

1 Acalasia tratada quirdrgicamente

1 Hipoacusia desde los 35 arfios sin diagndstico etioldgico.
1 Hipertension arterial ocasional

Oftalmoldgicos:

7 Coroideremia.
8 Retinosis Pigmentaria.
3 Miopia.

Cuatro pacientes no aportaron datos familiares, de los 13 que refirieron algunos
datos obtuvimos: 39 familiares masculinos con diagnéstico de: Retinosis
Pigmentaria, Coroideremia, Miopia y ciegos sin diagndstico etiolégico, 42 portadoras
reconocidas por estudios en su pais, estando lejos esta cifra de las reales
portadoras, ya que las madres e hijas de los afectados son portadoras obligadas y
no se recogen en las historias clinicas.

Queremos resaltar que tres de nuestros pacientes son hermanos y que en su
familia tres portadoras tienen problemas neurolégicos importantes: La abuela, 30
afios paralitica por una “enfermedad progresiva”; la madre “dificultades motoras”;
y una hija “hipertensiéon endocraneana”.

Al valorar la edad y el primer sintoma visual, encontramos que cuatro pacientes
refirieron mala visién de lejos, uno a los 6 afios y tres después de los 20 afios. El
76 % de los pacientes refirieron como primer sintoma la mala vision nocturna, la
mayoria antes de los 20 afios y s6lo dos después de esta edad.
Cuando analizamos la agudeza visual, vemos que la mayoria de los pacientes
tienen en el mejor ojo con correcciéon una vision entre la unidad y 0.6 y, en general,
todos los pacientes, aun los mayores de 40 afios, tienen una vision razonablemente
buena. Practicamente ocurre lo contrario en el campo visual, en que la mayoria
tiene una reduccion periférica a los 10 grados.

Es significativo que todos nuestros pacientes, al realizarles pruebas refractivas,
presentaron Miopia de ligera a moderada.

Todos los ERG realizados en los 17 pacientes fueron planos y las respuestas de
conos ausentes.

En la exploracion del Segmento Anterior, se encontré en un paciente la presencia
de finos pigmentos sobre el cristalino de igual color que el iris, en los demas
~pacientes el examen fue normal.

En el examen de los medios transparentes del o0jo, se observé en tres pacientes,
opacidades subcapsulares posteriores pequefias, bilaterales en dos pacientes con
edades de 52 y 53 afios, y monocular en el paciente de 56 arios.
El Cuerpo Vitreo al examen en Lampara de Hendidura, presenté modificaciones de
tipo fibrilar en todos los ojos y en 10 pacientes se constatdé desprendimiento del
Vitreo posterior bilateral.

Por las caracteristicas del Fondo de Ojo, agrupamos los pacientes segun estadio, ya
que en todos los casos el estado del mismo fue bilateral y simétrico.
De los 17 pacientes, 14 estaban en estadio Ill y 3 que se corresponden con los
menores de 30 afios, en estadio Il. En todos los pacientes mayores de 40 afios se
observd una ligera disminucion del calibre de los vasos retinianos. La palidez del



disco fue observada en cuatro pacientes sin poder relacionarlos directamente con la
edad. No se encontré excavacion de Papila y todas las tonometrias realizadas
fueron normales. Los hallazgos en las angiografia fluoresceinica realizadas a todos
los pacientes son caracteristicos de la enfermedad. Las areas festoneadas de
pérdida tisular son hipofluorescentes, excepto por la prominente hiperfluorescencia
de los grandes vasos coroideos que la atraviesan. El Epitelio Pigmentario de la
Retina y la Coriocapilar remanente tienen un aspecto granular e hiperfluorescente y
sus bordes estan coloreados hasta fases tardias del angiograma.
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SUMMARY

A study is perfomed in 17 patients with a diagnosis of Chroideremia seen in the
“Camilo Cienfuegos” International Center for Pigmentary Ketinosis.the general
objective is to know the clinico -opthalmologic features of patients with this
disease, in order to contribute to a better knowledge of the group of hereditary
diseases that follow the course with chorioretinal dystrophy.
Our study group is specifically characterized by an age range between 26 and 56
years old, with deficient nocturnal vision beginning since the early ages, good
central vision and absence of cone answer, transparent crystalline leve and vitrous
modifications, being evident the almost complete atropchy of the Choroid Retina
Pigmentary Epithelium with the macular area kept undamaged and scanty papilla
variation.
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