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Resumen

Introduccidn: La retinosis pigmentaria es una enfermedad que de forma primaria y progresiva
afecta a los fotorreceptores y luego a otras capas de la retina. Ocasiona ceguera nocturna,
disminucién de la visidn periférica y posteriormente de la visién central, con lo que da lugar a
una discapacidad visual con caracteristicas muy particulares.

Objetivo: Caracterizar de forma clinica y epidemioldgica a los adolescentes con retinosis
pigmentaria de la provincia de Santiago de Cuba.

Método: Se realizd estudio observacional, descriptivo, transversal en adolescentes con
diagnéstico de retinosis pigmentaria de Santiago de Cuba en el periodo enero-marzo de 2023.
El universo estuvo constituido por 32 adolescentes con la enfermedad en la provincia
santiaguera, se trabajé con la totalidad de los pacientes. Los datos se obtuvieron de la Base de
Datos de pacientes con RP. Se utilizaron numeros absolutos y porcentajes para resumir la

informacidn, asi como tablas para su presentacion.
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Resultados: En el estudio predominéd el sexo masculino y el grupo etario comprendido entre
los 15 y 19 afios; la miopia resultdé ser la patologia ocular mas frecuente, la herencia
autosdmica recesiva, la procedencia rural y estadio | fueron caracteristicas predominantes en
los pacientes estudiados.

Conclusiones: El estudio permitié conocer las caracteristicas de la retinosis pigmentaria en
este grupo etario. La pesquisa de esta enfermedad se hace imprescindible con el objetivo de
diagnosticarla en edades tempranas y evitar secuelas importantes para la salud visual que
cobran mayor relevancia en los pacientes en edades pediatricas.

Palabras clave: adolescencia, pérdida de la visién, retinosis pigmentaria

Abstract

Introduction: Retinitis pigmentosa is a disease that primarily and progressively affects the
photoreceptors and then, other layers of the retina. It causes night blindness, decreased
peripheral vision and later central vision, resulting in a visual disability with very particular
characteristics.

Objective: To characterize, with a clinical and epidemiological approach, the adolescents with
retinitis pigmentosa in the province of Santiago de Cuba.

Method: An observational, descriptive, cross-sectional study was carried out in adolescents
diagnosed with retinitis pigmentosa in Santiago de Cuba, during the period January-March
2023. The universe consisted of 32 adolescents with the disease in the province of Santiago
de Cuba; all patients were included. Data were obtained from the database of patients with
RP. Absolute numbers and percentages were used to simplify the information, as well as
tables for its presentation.

Results: The male sex and the age group between 15 and 19 years predominated in the study;
myopia turned out to be the most frequent ocular pathology, autosomal recessive inheritance,
rural origin and stage | were predominant characteristics in the patients studied.

Conclusions: The study allowed to know the characteristics of retinitis pigmentosa in this age
group. Screening for this disease is essential in order to diagnose it at an early age; and avoid
important sequelae for visual health that are more relevant in pediatric patients.

Keywords: adolescence, vision loss, retinitis pigmentosa
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Introduccion

La retinosis pigmentaria (RP) es una enfermedad que de forma primaria y progresiva afecta a
los fotorreceptores (conos y bastones) y después otras capas de la retina. Ocasiona ceguera
nocturna, disminucion de la visidon periférica y posteriormente de la visién central, con lo que
da lugar a una discapacidad visual con caracteristicas muy particulares.(l)

Representa un grupo heterogéneo de distrofias retinianas hereditarias que se caracterizan
por alteraciones en los bastones y de forma mas rara en los conos, asi como, depdsito de
pigmento en la retina visible en el fondo de ojo con un aspecto de espiculas de hueso. El
diagndstico se sospecha por nictalopia, campo visual alterado y pérdida progresiva de la
vision periférica.(z)

En su curso natural, la RP puede comenzar a cualquier edad y llegar hasta la ceguera total en
un tiempo variable, lo cual en cierta medida depende de la edad de comienzo y de la
gravedad del tipo de RP. Sin embargo, la literatura médica mundial muy poco se ha referido a
las caracteristicas de la enfermedad durante la etapa de la nifiez y adolescencia.

Esta enfermedad de origen genético y comportamiento familiar es la primera causa de déficit
visual importante dentro de las enfermedades distréficas y degenerativas oculares. Sus
sintomas iniciales (ceguera nocturna y fotofobia) segun el tipo clinico de que se trate,
empeoran con el transcurso de la vida y afecta progresivamente la agudeza visual periférica,
luego la visién central y el campo visual, asi como el fondo de ojo. En otros casos se afecta
primero la lectura y la vision de colores.®

La presentacién clinica y severidad varia con base en el patrén hereditario. La ligada al
cromosoma X se presenta en nifios entre 0 y 6 afios, mientras que la autosémica dominante
tiene un inicio mas tarde.®

Esta variedad, que afecta a hombres y mujeres, se transmite del padre o madre portadores,
también esta la retinosis pigmentaria autosémica recesiva, junto con la retinosis pigmentaria
esporadica, que viene a ser un Unico caso en la familia, las mismas terminan afectando a las
personas.

Aunque la prevalencia de la retinosis pigmentaria se considera baja, de las distrofias de retina,
es la patologia genética con mayor prevalencia y es importante estudiarla porque la
disminucién de la funcidn visual se ve afectada de forma importante.(4)

Se estima una prevalencia global de la RP alrededor de 1 afectado por cada 4.000 personas

aunque esta cifra puede variar entre 1:9.000 a 1:750 habitantes segun el area geografica. A su
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vez, la frecuencia de RP no sindrdmica es de aproximadamente 1 afectado por cada 4.000-
5.000 personas, siendo mucho menor para las formas sindrémicas, con cifras en torno a 1
caso por cada 6.000-55.000 habitantes para el sindrome de Usher y 1 caso por cada 100.000-
150.000 para el SBB."

Nuestro pais tiene una tasa de 5,4 x 10 000 habitantes y la tasa de nuestra provincia es
superior, de 5,6 x 10000 habitantes donde los municipios de Il Frente, Guama y San Luis
constituyen los que mas pacientes nos aportan."”

Debido a las limitaciones que la RP ocasiona al individuo que la padece y que lo puede llevar a
la discapacidad o a la minusvalia, es necesario reconocer que ella repercute indiscutiblemente
en la calidad de vida del afectado. La actitud ante la enfermedad no es igual si se trata de un
nino, un adolescente o un adulto; asi también es muy personal la comprension, aceptacién y
adaptaciénala enfermedad.®

La RP en Cuba se ha insertado prioritariamente en el marco de la pesquisa activa de
enfermedades visuales en mayores de 5 afios de edad, del que no hay similar en el mundo.
Esta enfermedad provoca alteraciones psicoldgicas y sociales al paciente, afecta sus actitudes,
experiencias y capacidades fisicas. La caracterizacion clinica, genética y epidemioldgica de la
retinosis pigmentaria es motivo constante de investigacion dentro del programa de salud
cubano dedicado a atender esta distrofia ocular."”’

Por lo antes expuesto se propuso, como describir las caracteristicas clinicas-epidemioldgicas

de los adolescentes con retinosis pigmentaria de la provincia de Santiago de Cuba.

Método

Se realizé estudio descriptivo, observacional, transversal en adolescentes con diagndstico de
retinosis pigmentaria de la provincia de Santiago de Cuba en el periodo de enero-marzo de
2023. El universo estuvo constituido por los 32 pacientes adolescentes (10 afios cumplidos
hasta los 19 afios cumplidos) con diagndstico de retinosis pigmentaria de la provincia de
Santiago de Cuba. Se trabajo con la totalidad de los pacientes.
Para dar salida al objetivo formulado las variables a estudiar seran las siguientes.
1. Edad: Variable cuantitativa continua obtenida mediante base de datos que se refiere
al tiempo transcurrido (en afios cumplidos) desde el nacimiento del individuo hasta el

momento de la investigacion. Se divide en 10 a 14 afios (Desde los 10 afios cumplidos
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hasta los 14 afios, 11 meses y 29 dias) y 15 a 19 afios (Desde los 15 afios cumplidos
hasta los 19 afios, 11 meses y 29 dias). Se expresa en frecuencias absolutas y relativas.

2. Sexo: Variable cualitativa nominal dicotémica dividida en sexos femenino y masculino,
obtenida de base de datos. Se refiere a la condicion organica que distingue al hombre
de las mujeres. Se expresa en frecuencias absolutas y relativas.

3. Procedencia: Variable cualitativa nominal dicotémica dividida en urbana y rural,
obtenida de base de datos. Representa la procedencia de los pacientes por su
direccién particular. Se expresa en frecuencias absolutas y relativas.

4. Estadio de la Retinosis Pigmentaria: Variable cualitativa nominal politdmica obtenida
en base de datos que representa el grado de progresion de la enfermedad. Se expresa
en frecuencias absolutas y relativas. Esta dividida por estadios:

- Estadio I: Agudeza visual mayor de 0.6 y campo visual de 15 Grados en el mejor ojo.

- Estadio Il: Agudeza visual mayor de 0.3 y campo visual entre 11y 15 grados en el mejor ojo.
- Estadio lll: Agudeza visual superior a 0.05 y campo visual entre 10 y 5 grados en el mejor ojo.
- Estadio IV: Agudeza visual de 0.05 y campo visual menor de 5 grados en el mejor ojo.

5. Tipo de herencia de la retinosis pigmentaria: Variable cualitativa nominal politémica
obtenida en base de datos que representa el patréon de herencia en la familia del
paciente. Se expresa en frecuencias absolutas y relativas. Esta dividida en:

- Herencia Autosémica Recesiva: cuando los padres son normales, pero hay parientes
afectados (sin que ello se pueda vincular a un patrén de herencia ligada al sexo) o cuando
existe consanguinidad.

- Autosémica dominante: se observa en tres generaciones, aunque algunos autores
consideran suficiente que se manifieste en dos.

- Recesiva ligada al X: Transmitida por las mujeres y padecida por los hombres.

- Herencia no definida: Casos aislados que no cumplen los postulados establecidos para los
diferentes tipos de herencia. Hijo adoptivo; caso pendiente de estudios para definir patrén
hereditario.

6. Antecedentes patoldgicos personales oculares: Variable cualitativa nominal
dicotédmica dividida en si y no, obtenida de base de datos. Representa o la presencia o
ausencia de enfermedades oculares en el paciente. Se expresa en frecuencias

absolutas y relativas.
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Se realizé una revision bibliografica del tema para una mayor comprensidon del mismo a través
de las bases de datos de PUDMED, MEDLINE, EBSCO, INFOMED, Google Académico, entre
otros buscadores, asi como las disponibles en revistas y sitios de internet avalados
cientificamente, libros, tesis y otros documentos de interés.

Para la recoleccion del dato primario, se revisé la Base de Datos de los pacientes con retinosis
pigmentaria de la provincia de Santiago de Cuba con una guia establecida para ello.

Los datos se procesaron de forma computarizada, a través del sistema estadistico SPSS en su
versién 21 (StatisticalPackagefor Social Sciences Versién 21) para Windows, lo que permitid
aplicar los cdlculos estadisticos pertinentes. Para evaluar las variables estudiadas se realizaron
analisis estadisticos descriptivos con frecuencias absolutas y porcentajes. Los resultados se
expresaron en textos y tablas. Se utilizaron nimeros absolutos y porcentajes para resumir la
informacidén y tablas elaboradas en Microsoft Excel para su presentacion.

Aspectos bioéticos: Los datos personales de los pacientes fueron manejados con la debida
discrecidon, cumpliendo con los principios de la ética médica: autonomia, beneficencia, no
maleficencia y justicia. La informacidn obtenida no se empleara para otros fines fuera del

marco de la investigacion.

Resultados

En la Tabla No. | se muestra un predominio de los pacientes masculinos con un 68,7 % vy

edades entre 15 y 19 afios con un 71,9 %.

Tabla I. Distribucidn de adolescentes con retinosis pigmentaria segun edad y sexo.

SEXD
Masculino Femenino TOTAL
EDAD # i # i # %
De 10314 5 156 4 125 9 28.1
Del5a31% 17 53,1 & 18,8 23 719
Total 22 68,7 10 L3 32 100

En nuestro estudio se analizé la procedencia de los adolescentes como se muestra en la Tabla

No. Il; observandose que la mayoria de los pacientes son de procedencia rural con un 75 %.
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Tabla Il. Distribucion de adolescentes con retinosis pigmentaria segin procedencia.

SEXO
Masculing Femenino TOTAL
PROCEDENCIA # o # o # E
Urbana & 18,7 2 &3 B 25
Rural 16 50 g 25 24 75
Total 22 68,7 10 313 32 100

En la Tabla No. lll se evidencia que hay mayor cantidad de pacientes en el Estadio | de la

enfermedad para un 71,9 %, seguido del estadio Il para un 18,7 %

Tabla lll. Distribucion de adolescentes seguin estadios de la retinosis pigmentaria.

ESTADIO
| [ [ \ TOTAL
EDAD # % # % # % # % # %
DelDald | 8 25 1 3,1 - - - - 9 28.1
Del5a19 | 15 | 462 5 15,6 1 31 | 2 5,2 23 71.9
Total 3 | 719 6 18,7 1 31| 2 6.2 32 100

En la Tabla No. IV se manifiesta que existe un predominio de la herencia no definida para un
34,4%, seguida de la herencia autosémica recesiva con un 31,3% y una proporcién de la

herencia autosdmica dominante de un 28,1%.

Tabla IV. Distribucion de adolescentes segun tipos de herencias de la retinosis pigmentaria.

SEXO
Masculino Femenino TOTAL

HEREMNCIA # % # % # %
Autosomica Dominante 7 215 2 6,2 9 28.1
Autosémica Recesiva 5 15,6 5 15,7 10 313
Ligada al sexo 2 6,2 - - 2 6,2
Mo Definida g 25 3 5.4 11 344
Total 12 68,7 10 L3 32 100
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Discusion
La retinosis pigmentaria (RP) es un grupo de enfermedades degenerativas que afectan al ojo
y se caracteriza por una pérdida lenta y progresiva de la visién, que dafia, al menos en sus
etapas iniciales, a la visidn nocturna y periférica y que en algunos casos conduce a la
ceguera.(”
Estudios consultados sefialan que la mayor proporcidén encontrada de pacientes con retinosis
pigmentaria se encuentra en edades comprendidas entre 15 y 45 afios; ya que es a partir de la
segunda década de vida cuando se hace evidente la enfermedad; el Dr. Orfilio Peldez, reveld
gue el mayor nimero de enfermos encontrados estan entre los 15 y 59 afios de edad; estos
resultados coinciden con la investigacion presentada, donde encontramos que a medida que
aumenta la edad hay mayor nimero de pacientes con la enfermedad.®®
En cuanto a la distribucidn por sexo, nuestro estudio coincidié con la mayoria de los estudios
consultados, donde la mayor cantidad de afectados pertenecen al sexo masculino. Sin
embargo, segln la OMS, las tasas de enfermedad en ambos sexos no alcanzan significacién
estadistica y demuestran que el sexo no es un elemento que predispone a adquirir la
enfermedad. #1012
No se encontraron estudios en los que se distribuyeran a los pacientes segun su procedencia
en nuestra investigacidn, predominaron los pacientes rurales.
La RP se divide en 4 estadios clinicos que tienen en cuenta el grado de afectacién de las
diferentes estructuras oculares, campo visual y agudeza visual, se toma como variable
fundamental o criterio mayor el campo visual en el ojo menor para enmarcar al paciente en
un estadio clinico.®
En un estudio realizado en Villa Clara por Taboada-Lugo y otros se hallaron 89 individuos
(42,4 %) en el estadio | de la enfermedad.*® Acosta-Rodriguez y otros en Pinar del Rio
encontraron que el estadio I-ll predomina en todas las formas clinicas de la enfermedad
(64.2%).(14) Sin embargo, en Sancti Spiritus, Rodriguez-Montero y otros determinaron que el
estadio IV de la enfermedad predomina en los pacientes de mayor edad,(l) mientras que
Hernandez Baguer en su estudio con adolescentes portadores de la enfermedad hallé que
prevalecian aquellos pacientes enmarcados en los primeros estadios de la clasificacion
evolutiva de esta enfermedad ocular, lo que pudiera deberse al tiempo de inicio y transcurso

de la afeccion.™
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En cuanto a las formas de transmisidon de la enfermedad, estudios cubanos realizados reflejan
que la herencia autosémica recesiva es la forma mas frecuente de transmisién en pacientes
gue padecen de Rp.(16)

En la distribucion de pacientes segin antecedentes patolégicos personales oculares se
evidencia predominio de los pacientes sin antecedentes y solo dos con miopia, resultado que
no coincide con algunas investigaciones que plantean como mayor porcentaje los pacientes

con cataratas.m

Conclusiones

El estudio permitié conocer las caracteristicas de la retinosis pigmentaria en este grupo etario,
esto muestra un predominio de los pacientes masculinos y edades entre 15 y 19 afios.
Ademas de que la procedencia de los adolescentes mayormente era de la zona rural, con

herencia no definida.

Recomendaciones
La pesquisa de esta enfermedad se hace imprescindible con el objetivo de diagnosticarla en
edades tempranas y evitar secuelas importantes para la salud visual que cobran mayor

relevancia en los pacientes en edades pediatricas.
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