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JUSTIFICACION Y OBJETIVOS

La coroideremia es una distrofia coroidea de herencia
ligada al cromosoma X, de modo que se afectan los varo-
nes (aunque las mujeres pueden transmitirla y padecer
grados leves de la enfermedad). Se debe a mutaciones
en el gen CHM, que codifica la proteina REP-1 o Rab-es-
cort protein-1, necesaria en el trafico intracelular.

Sus sintomas son parecidos a los de la retinosis pigmen-
taria (RP), con ceguera nocturnay pérdida progresiva
del campo visual (CV). Si bien carece de tratamiento,
su deteccién es importante porque: (1) hay estudios en
marchay (2) la deteccién de portadoras ofrece la posibi-
lidad de consejo genético.

Se presenta el estudio de una familia extensa con un
afectado por la enfermedad. La exposicién muestra la
importancia de la caracterizacién fenotipica (del fondo
de ojo) y genotipica (la identificacién de las mutaciones),
lo que requiere un equipo multidisciplinar.

MATERIAL Y METODOS

Un paciente de 14 afios con nictalopia e hipoacusia des-
de lainfancia fue visitado en 2012. El examen oftalmolo-
gico incluyé anamnesis, refraccion y agudeza visual, CV,
presion intraocular y evaluacién de los segmentos an-

terior y posterior con imagen multimodal (retinografia,
autofluorescencia y SD-OCT; Figura). El caso se orientd
como posible sindrome de Usher (que asocia RP y sorde-
ra) o RP ligada a X, pero las pruebas genéticas mediante
microarray APEX fueron negativas.

El paciente volvié a la consulta en 2021. Los cambios en
el fondo de ojo (atrofia del epitelio pigmentario de la
retina concéntrica y abrupta, con papila y vasos retinia-
nos normales) y la exploracién de la madre, asintomatica
pero con cambios pigmentarios visibles en la autofluo-
rescencia (Figura), sugirieron la posibilidad de una coroi-
deremia. Las pruebas genéticas confirmaron la ausencia
completa del gen CHM en el probando (que afectaba a
otros genes adyacentes, algunos implicados en la audi-
cién) y el status de portadora de la madre.

Los resultados desencadenaron el estudio de otros nue-
ve miembros de la familia, incluidos los hermanos/as del
probando, sus tias (potenciales portadoras) y su abuela.
Los tios no fueron evaluados por ser asintomaticos, una
situacién incompatible con la enfermedad.

RESULTADOS

Las pruebas oftalmoldgicas y genéticas identificaron
que dos hermanas del probando eran portadoras asin-
tomaticas de la delecién de CHM (Figura). Ningdn otro
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familiar estaba afectado incluyendo la abuela del pro-
bando, lo que concluyé que era una mutacién de novoen
la madre del caso indice.

CONCLUSIONES

La coroideremia es una condicién parecida a la RP que
causa ceguera legal en la mediana edad. Una detallada
caracterizacién del fenotipo mediante imagen multi-
modal, pruebas funcionales, genéticas y el estudio de
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familiares son claves para confirmar el diagnéstico, que
raramente asociard afectacién sistémica.

Existen varios ensayos clinicos con terapia génica para esta
condicién. Ademaés, el diagnéstico ofrece un prondstico, fa-
cilita la identificacién de portadorasy el consejo genético.
Este Gltimo permite discutir las posibilidades reproductivas,
ayudas psicoldgicas, sociales, etc. que mejoren la calidad de
vida de estos pacientes. Esta situacién es aplicable a mu-
chas otras distrofias de la retina, por lo que su deteccién
tiene implicaciones concretas para estos pacientes.

Portadoras de la mutacion
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