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Introduccion: la retinosis pigmentaria es la principal causa de discapacidad visual a nivel
mundial, muchos de estos pacientes también padecen de una afeccién no ocular asociada.
Objetivo: describir las caracteristicas clinicas-epidemiolégicas de los pacientes con retinosis
pigmentaria e hipoacusia atendidos en el Hospital General “Juan Bruno Zayas Alfonso”.
Metodologia: se realizd estudio observacional descriptivo transversal en pacientes con
diagnodstico de retinosis pigmentaria tipica de Santiago de Cuba en el periodo marzo-
septiembre de 2022. El universo fue de 56 pacientes con ese diagndstico en la provincia; se
trabajo con la totalidad de los pacientes, se les aplicd una encuesta y posterior revision de
sus historias clinicas para extraer la informacion utilizada. Se utilizaron nimeros absolutos y
porcentajes para resumir la informacion y tablas para su presentacién.

Resultados: se obtuvo mayor proporcion de retinosis pigmentaria en los pacientes con
edades entre 20-29 afios, del sexo femenino, con herencia autosdmica recesiva con un 21,4
% (n=12); 56,6 % (n=30) y 35,7 % (n=20) respectivamente. La Hipertension y Astigmatismo
fueron los antecedentes mas encontrados con un 35,7 % (n=20) y 32,1 % (n=18). El 82,1 %
(n=46) de los pacientes con retinosis pigmentaria padece hipoacusia.

Conclusiones: la retinosis pigmentaria y la hipoacusia son alteraciones que afectan
directamente 6rganos sensoriales y que pueden comportarse como comorbilidades,

incluso de modo independiente al sindrome de Usher.

ABSTRACT
Introduction: retinitis pigmentosa is the main cause of visual impairment worldwide. Many
of these patients also have an associated non-ocular condition.
Objective: to describe the clinical-epidemiological characteristics of patients with Retinitis

Pigmentosa and hearing loss treated at the "Juan Bruno Zayas Alfonso" General Hospital.

Pagina 1

PUBLICACION TRIMESTRAL DE LA UNIVERSIDAD DE CIENCIAS MEDICAS DE SANTIAGO DE CUBA.
http://revunimed.scu.sld.cu

N CC-BY-NC 4.0
N7

eciMED



http://revunimed.scu.sld.cu/
mailto:alegna99@nauta.cu

NIMED

O REVISTA CIENTIFICA ESTUDIANTIL UNIMED ISSN: 2788-5577 RNPS: 2484
ENERO-ABRIL 2023; 5(1)

Methodology: a cross-sectional descriptive observational study was carried out in patients
with a diagnosis of typical retinitis pigmentosa in Santiago de Cuba in the period March-
September 2022. The universe was 56 patients with this diagnosis in the province; We
worked with all the patients, a survey was applied to them and a subsequent review of their
clinical histories was applied to extract the information used. Absolute numbers and
percentages were used to summarize the information and tables for its presentation.
Results: a higher proportion of retinitis pigmentosa was obtained in patients aged 20-29
years, female, with autosomal recessive inheritance with 21.4 % (n=12); 56.6 % (n=30) and
35.7 % (n=20) respectively. Hypertension and Astigmatism were the most common
antecedents with 35.7 % (n=20) and 32.1% (n=18). 82.1 % (n=46) of patients with retinitis
pigmentosa suffered from hearing loss.

Conclusions: retinitis pigmentosa and hearing loss are disorders thar directly affect sensory

organs and can behave as comorbidities, even independently of Usher syndrome.

INTRODUCCION

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) define a la discapacidad como la objetivacién de la
deficiencia en el sujeto y con una repercusién directa en su capacidad de realizar actividades en los
términos considerados normales para cualquiera de sus caracteristicas.?

El ser humano adquiere informacién del mundo exterior a través de sus sentidos y el que mas
informacion aporta es la vista, ademds de ser el que sustenta la mayoria de las actividades diarias.?
La pérdida, tanto visual como auditiva, esta entre las situaciones crénicas mas frecuentes, siendo
habitual la relacién de ambos déficits sensoriales a edades progresivas.3

La retinosis pigmentaria es una enfermedad genética que se caracteriza por pérdida de la agudeza
visual, ceguera nocturnay reduccién del campo visual. El examen de fondo de ojo revela acumulacion
de pigmento con un aspecto de espiculas de hueso. Actualmente, se conocen mas de 80 genes
asociados con esta enfermedad, los cuales se clasifican de acuerdo al patrén de herencia.?

La hipoacusia neurosensorial, por su parte, puede ser causada por un sindrome, una infeccidn, un
trauma o una malformaciéon que afecte el oido interno o la via auditiva, o su funcionamiento,
comprometiendo las células ciliadas cocleares y, consecuentemente las neuronas ganglionares

espirales. Aproximadamente, el 60 % de las hipoacusias son de origen genético y se han asociado con
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mas de 50 genes.?

La retinosis pigmentaria es la principal causa de discapacidad visual a nivel mundial, con una
prevalencia de 1:4000. Aunque la mayoria de los casos de retinosis pigmentaria no son sindrémicos,
20 a 30 % de los pacientes también tienen una afeccidon no ocular asociada.® No encontramos datos
referidos a la prevalencia de la enfermedad en Las Américas, ni América Latina y El Caribe.

En Cuba, los grupos multidisciplinarios ejecutores del Programa Nacional de Atencién a Pacientes con
Retinosis Pigmentaria iniciado el 11 de septiembre de 1989, en el periodo de 1990 — 1994, realizaron
una pesquisa masiva de la retinosis y diagnosticaron 2665 enfermos en Cuba, para una tasa de
prevalencia de 2.45x10000 habitantes. En el 2006 triplicaba la tasa inicial y en 2010 la tasa fue de
4,61x10000. é Cuba tiene una tasa de 5,4 x 10 000 habitantes.”

La forma de asociacion mas comun de retinosis pigmentaria e hipoacusia neurosensorial congénita
es el sindrome de Usher, causa mas frecuente de sordoceguera en humanos.?

Se planted como objetivo describir las caracteristicas clinicas-epidemiolégicas de los pacientes con

retinosis pigmentaria e hipoacusia atendidos en el Hospital General “Juan Bruno Zayas Alfonso”.
MATERIAL Y METODO

Tipo de estudio: se realizd estudio observacional descriptivo transversal en pacientes con diagndstico
de retinosis pigmentaria tipica de la provincia de Santiago de Cuba en el periodo de marzo-septiembre
de 2022.

Universo y muestra: el universo estuvo constituido por los 56 pacientes con diagndstico de retinosis
pigmentaria tipica e hipoacusia de la provincia de Santiago de Cuba. Se trabajé con la totalidad de los
pacientes, no aplicdndose ninguna técnica muestral.

Variables:

Se trabajo con las siguientes variables: Edad (10-19; 20-29; 30-39; 40-49; 50-59; 60 y mas), Sexo
(femenino y masculino), Procedencia (Urbana y rural), Estadio de la retinosis pigmentaria (- 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 Ill: agudeza visual superior
a 0.05y 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.), Tipo de herencia de la retinosis pigmentaria (autosémica
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dominante, autosémica recesiva, ligada al X recesiva), Antecedentes patoldgicos personales
generales (con estado de salud aparente, hipertension arterial, diabetes mellitus), Antecedentes
patoldgicos personales oculares (astigmatismo, miopias, cataratas), Sintomas visuales (alteracién del
campo visual, asintomatico, disminucién de la visidn), Hipoacusia referida (si, no).

Técnicas y procedimientos:

De obtencion de informacidn: se realizd6 una revisién bibliografica del tema para una mayor
comprensién 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 ejecucion del estudio, en un primer momento se informd sobre el estudio a los especialistas,
residentes y demas personal relacionado con la atencidn a estos pacientes, y a estos, con el objetivo
de obtener su consentimiento. Para la recoleccion del dato primario, se realizé una entrevista a los
pacientes; y luego, para la obtencidn de la fuente secundaria, se realizé la revision de sus Historias

Clinicas.

De procesamiento y andlisis de la informacion: los datos se procesaron de forma computarizada, a
través del sistema estadistico SPSS en su version 21 (Statistical Package for Social Sciences Versién 21)
para Windows, lo que permitié aplicar los calculos 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 informacidn y tablas y graficos elaborados en Microsoft Excel para su presentacion.

Aspectos bioéticos: la presente se avald por el Consejo Cientifico y el Comité de ética de la institucion los
datos personales de los pacientes fueron manejados con la debida discrecién, cumpliendo con los
principios de la ética médica: autonomia, beneficencia, no maleficencia y justicia. La informacién
obtenida no se empleard para otros fines fuera del marco de la investigacién.

RESULTADOS

En la tabla No. 1 se muestra que predominé el sexo femenino (30; 55,6 %) y el rango de edad de 20-

29 afios (12; 21,4 %).

Tabla 1. Distribucion de pacientes con retinosis pigmentaria tipica segin edad y sexo. Hospital
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General Juan Bruno Zayas. Santiago de Cuba.

Edad Sexo Total
Femenino % Masculino % No. %

10-19 1 1,8 4 7,1 5 9

20-29 6 10,7 6 10,7 12 21,4
30-39 7 12,5 3 54 10 17,9
40-49 6 10,7 4 7,1 10 17,9
50-59 5 9 3 5,4 8 14,3
60ymas | 5 9 6 10,7 11 19,6
Total 30 53,6 26 46,4 56 100

Fuente: Historias Clinicas

En el estudio se analizd la procedencia de los pacientes observandose que la mayoria de los pacientes
eran de procedencia rural (29; 51,8 %).

En la tabla No. 2 se evidencié que hay mayor cantidad de pacientes en el estadio Il de la enfermedad
(18; 32, 1%).

Tabla 2. Distribucidn de pacientes segun estadios de la retinosis pigmentaria y sexo.

Estadio de la Sexo
Retinosis
Pigmentaria

Femenino % Masculino % Total %
| 7 12,5 7 12,5 14 25
I 7 12,5 11 19,6 18 32,1
1 5 8,9 3 5,3 8 14,3
v 9 16,1 7 12,5 16 28,6
Total 28 50 28 50 56 100

Fuente: Historias Clinicas

En la tabla No. 3 se manifiesta que existia un predominio de la herencia autosdmica recesiva con un
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35,7 % (n=20).

Tabla 3. Distribucidn de pacientes segun tipos de herencias.

Herencia N° %
Autosdmica dominante 12 21,4
Autosdmica recesiva 20 35,7
Ligada al sexo 12 21,4
No definida 12 21,4
Total 56 100

Fuente: Historias Clinicas

Se estudiaron, ademads, los antecedentes patoldgicos personales generales exponiéndose un mayor
de numero de pacientes con estado de salud aparente (21; 37,5 %), pero se evidencid que entre las
enfermedades que predominaron se encuentran la hipertension arterial (20; 35,7 %) y la diabetes
mellitus (15; 26,8 %). Ademas, se examind los antecedentes patoldgicos personales oculares
manifestandose que el astigmatismo (18; 32,1 %), es el que mas predomina en la mayoria de los
pacientes, seguido de las miopias elevadas con un 28,6 % (n=16).

En la tabla No. 4 se observé que el sintoma predominante es la disminucidén de la vision con un 58,3
% (n=56).

Tabla 4. Distribucidn de pacientes segun sintomas visuales.

Sintomas visuales N° %
Alteracién del campo visual 36 64,3
Asintomatico 10 17,8
Disminucion de la visidon 56 58,3
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Total 96 100

Fuente: Historias Clinicas
En la tabla No. 5 se presentd que un gran numero de pacientes padecen de Hipoacusia (46; 82,1 %)
con un predominio del sexo masculino (32; 57,1 %).

Tabla 5. Distribucidn de pacientes con hipoacusia referida.

Hipoacusia Sexo
referida Femenino Masculino Total

Ne % Ne° % Ne %
Si 22 39,3 24 42,9 46 82,1
No 2 3,6 8 14,3 10 17,6
Total 24 42,9 32 57,1 56 100

Fuente: Historias Clinicas

DISCUSION

La retinosis pigmentaria (RP) no es una unica enfermedad, sino un grupo de enfermedades
degenerativas que afectan al globo ocular y se caracterizan por pérdida lenta y progresiva de la visién;
gue afecta, al menos en sus etapas iniciales, la vision nocturnay periférica y en algunos casos conduce

ala ceguera.”

Estudios consultados sefalan que la mayor proporcidon encontrada de pacientes con la afeccion 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. Gutiérrez® reveld que el mayor nimero de enfermos se
encontraba entre los 15 y 59 anos de edad; estos resultados coinciden con la investigacidon
presentada, donde encontramos menor cantidad de pacientes menores de 20 afios y un predominio

entre los 20 y 49.

En cuanto a la distribuciéon por sexo, el presente estudio no coincidié con la mayoria de los
consultados, donde la mayor cantidad de afectados pertenecen al sexo masculino. Sin embargo,

segun la OMS, las tasas de enfermedad en ambos sexos no alcanzan significacion estadistica y
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demuestran que esta variable no es un elemento que predispone a adquirir la enfermedad.®°

La clasificacidn evolutivo-prondstica de la RP se divide en 4 estadios clinicos que tienen en cuenta el
variado grado de afectacion de las diferentes estructuras oculares, campo visual y agudeza visual,
tomandose como variable fundamental o criterio mayor el campo visual en el ojo menor para
enmarcar al paciente en un estadio clinico.?

Guerra Linares et al.'* en La Habana observaron que el mayor nimero de casos estuvo ubicado en los
estadios | y Il de la enfermedad. En un estudio realizado en Villa Clara por Taboada-Lugo et al.??
hallaron 89 individuos (42,4 %) en el estadio |. Acosta-Rodriguez et al.'® por su parte, en Pinar del Rio,
encontraron que en todas las formas clinicas de la enfermedad predominaron los estadios I-1l (64,2
%). En Sancti Spiritus, Rodriguez-Montero et al.” determinaron predominio del estadio IV.

Los resultados obtenidos en el presente estudio no coinciden con los expresados en investigaciones
realizados en Villa Clara, Pinar del Rio y La Habana.

La Clasificacién de la RP segun el tipo de herencia se define en los patrones: Herencia Autosémica
Recesiva, Autosdmica Dominante, Recesiva Ligada al X y Herencia No Definida.®

En cuanto a las formas de transmision de la enfermedad, estudios cubanos realizados en las familias
de la Habana, Sancti Spiritus y en Las Tunas, asi como otros realizados en EEUU, Francia, Japdn y
Dinamarca reflejan que la herencia autosdmica recesiva es la forma mas frecuente de transmision en
pacientes que padecen de RP.14

En la provincia de Camagliey existid un predominio de los casos con herencia no definida; de igual
forma en Villa Clara, en 35,7 % de los pacientes, no se pudo precisar el modo de herencia con que se
segregaba el gen deletéreo.1?

Los resultados obtenidos en la presente investigacion coinciden con los que se realizaron en La
Habana, Sancti Spiritus y Las Tunas, asi como en el extranjero.

No se encontraron estudios en los que se distribuyeran a los pacientes segin su procedencia; en la
investigacion, predominaron los pacientes rurales.

Dentro de los antecedentes patolégicos personales generales se encontré que la hipertensidn arterial
y la diabetes mellitus fueron las mas frecuentes, resultados similares a otras investigaciones
analizadas.'®

En la distribucidon de pacientes segin antecedentes patoldgicos personales oculares evidenciamos
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igual cifra entre los pacientes sin antecedentes y con miopia elevada, resultado que coincide con
algunas investigaciones, aunque otros estudios consultados plantean como mayor porcentaje los
pacientes con cataratas.®

No se hallaron investigaciones en las que se caracterizaran a los pacientes segun sintomas visuales
gue presentaran; en la presente, prevalecieron los que manifestaron disminucién de la visién.
Cuando se relaciona hipoacusia con RP siempre se hace referencia al Sindrome de Usher, uno de los
mas asociados a esta entidad. Enfermedad hereditaria caracterizada por hipoacusia neurosensorial
bilateral, degeneracién retiniana causada por retinosis pigmentaria progresiva, acompanada en
ocasiones disfuncion vestibular. Con un patron de herencia autosdmico recesivo, con alta
probabilidad de aparicién en familias consanguineas.’

Mientras, la RP tipica es la que se caracteriza por la triada clinica clasica que consiste en afectacidn
binocular con ceguera nocturna, reduccién del campo visual y pigmentacion periférica del fondo de
0jo con aspecto en espiculas dseas.?

En la investigacidon se pudo constatar que la mayoria de los pacientes con RP tipica presentaron
hipoacusia, lo que confirma que esta enfermedad como comorbilidad de la retinosis pigmentaria no
estd sujeta solamente al sindrome de Usher.

Se considera que el estudio realizado resulta novedoso para la comunidad cientifica y para abordar
desde una nueva perspectiva la temdtica trazada y el vinculo de las variables en estudio. La
concatenacién de estas dos discapacidades llamé la atencidn de los autores y demostrarlo, mediante
esta investigacion, posibilita fortalecer el trabajo de inclusidon de los pacientes afectados en la
sociedad y el establecimiento de nuevas estrategias para su manejo integral en el sistema de salud
publica cubano. Experiencia naciente que debe seguir siendo considerada para futuras
investigaciones, incluso, fuera del territorio nacional con centros especializados y en poblaciones mas
afectadas.

CONCLUSIONES

La retinosis pigmentaria y la hipoacusia son alteraciones que afectan directamente dérganos
sensoriales y que pueden comportarse como comorbilidades, incluso de modo independiente al
sindrome de Usher. No parecen existir predisposiciones para este fendmeno asociadas al sexo, los
antecedentes patoldgicos personales u otros antecedentes oculares.
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