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JUSTIFICACION Y OBJETIVOS:

La retinosis pigmentaria (RP) se trata de una alteracion hereditaria de distrofia retiniana, caracterizada inicialmente con
afectacion progresiva de fotorreceptores. Cursa con pérdida de vision nocturna (nictalopia), pérdida gradual de vision
y campos visuales, vy alteracién en la vision de colores. Se diagnostica mediante pruebas genéticas, electrorretinografia
(ERG), campimetria y tomografia de coherencia dptica. Se trata de una enfermedad genética para la que en la actuali-
dad no existe tratamiento especifico. Dentro de las RP, la retinitis pigmentosa-88 (RP88) es causada por una mutacion
homocigotica o heterocigdtica compuesta en el gen RPILT en el cromosoma 8p23. El examen muestra hallazgos tipicos
de RP, que incluyen depdsitos de pigmento en el epitelio pigmentario de la retina periférica. A continuacion, se presenta
un caso clinico de una paciente, que acude a consulta a la que se diagnostica esta alteracion.

MATERIALY METODOS:

HISTORIA CLINICA: Se presenta caso clinico de paciente de 13 afios que acude en agosto de 2021 a nuestro centro,
remitida por su optometrista para valoracion de fondo de ojo por lesiones sospechosas en retinografia no midriatica. La
queja principal de la paciente es creer no necesitar uso de compensacion dptica por no notar mejora visual con esta. En
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tratamiento previo mediante parche por ambliopia. En tratamiento médico mediante hormona de crecimiento desde
2019 y diagnostico de hipercolesterolemia. Antecedentes familiares de desprendimiento de retina. Progenitores comen-
tan ptosis en los ultimos anos vy episodio de mareo sin pérdida de conocimiento.

EXPLORACION CLINICA: En la primera visita presentd una agudeza visual (AV) con la mejor compensacion dptica de:
0.10/0.20 logMAR. Se observa oftalmoplejia externa, a destacar: convergencia y ducciones respetadas pero fatigables
y lentas. El test de colores Ishihara: normal pero lento. Se objetiva ptosis bilateral con distancia margen reflejo de Tmm
y funcion del musculo elevador fatigable. Polo anterior: normal. Polo posterior: Retinopatia en sal y pimienta en ambos
ojos vy atrofia coriorretiniana peripapilar. Nervios dpticos normales.

Se remite al pediatra preferentemente para estudio cardiaco (EKG), estudio genético y descartar, entre otros, posible
sindrome Kearns-Sayre dada la ptosis, oftalmoplejia externa y retinopatia.

Pruebas neurofisioldgicas: ERG: afectacion moderada en condiciones fotdpicas y escotdpicas. Potenciales evocados
visuales (PEV), alteraciones leves a nivel macular.

RESULTADOS:
Diagndstico: Diagndstico genético de RP88 gen RPILT. ADN mitocondrial secuenciacion completa normal.

Tratamiento y evolucién: Continla con revisiones oftalmoldgicas. Pendiente de realizacion de electromiografia y biopsia
muscular y descartar sindrome Kearns-Sayre dadas las manifestaciones oculares y retraso ponderal.

CONCLUSIONES:

La presencia de ptosis y alteracion de la motilidad de reciente aparicion en un nifio, maxime cuando se acompana de
lesiones retinianas compatibles con RP, deben hacernos remitir con prontitud para valoracion cardioldgica por sospecha
de sindrome Kearns-Sayre. En este tipo de alteraciones oculares genéticas y progresivas que dan lugar a discapacidad
visual seria conveniente el inicio temprano de ayudas de baja vision. Es un caso genéticamente controvertido que sigue
en estudio, caracterizado como esporadico por ser el primer miembro familiar que lo padece.
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