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RESUMEN

Introduccion: La pérdida de algunos de los sentidos es una condicion grave para
cualquiera de las actividades cotidianas; sin embargo, cuando se asocia la
disminucion global de mas de un sentido, se hace referencia al sindrome de Usher.
Objetivo: Exponer las manifestaciones clinicas y del electrorretinograma en un
caso de sindrome de Usher tipo 1.

Presentacion de caso: Se presentd en la consulta una paciente femenina de 21
anos, de piel blanca, traida por un familiar al Centro Oftalmoldgico Hospital General
Docente "Enrique Cabrera", debido a la dificultad de poder ver correctamente con
ambos 0jos. La maestra de la educacion especial, en la escuela de sordomudos,

comento la dificultad que la paciente poseia en la motricidad fina, al no poder tomar
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los objetos de manera eficiente, y agregd que el coeficiente intelectual de la
paciente era acorde con su edad, asi que solicitdé una valoracion visual integral.
Conclusiones: La paciente presenta un sindrome de Usher tipo 1, lo cual se
manifiesta en el electrorretinograma fotopico y escotdpico realizado. Las
alteraciones en las electrorretinigraficas anteceden a las visuales, de ahi su
importancia en el diagndstico temprano de la degeneracion retiniana.

Palabras clave: sindrome de Usher; sordoceguera; electrorretinograma; genética;

congeénito.

ABSTRACT

Introduction: The loss of any of the senses is a serious condition that affects any
daily activity; however, when it is associated with a global loss of more than one
sense, we refer to it as Usher syndrome.

Objective: To expose the clinical and electroretinogram manifestations in a case of
Usher syndrome type 1.

Case report: A 21-year-old white female patient was brought by a family member
to the Enrique Cabrera Hospital Ophthalmology Center due to difficulty seeing
clearly with both eyes. The special education teacher at the school for the deaf
noted the patient's fine motor difficulties, specifically her inability to grasp objects
efficiently. The teacher added that the patient's IQ was appropriate for her age and
therefore requested a comprehensive visual evaluation.

Conclusion: The patient presents with Usher syndrome type 1, as evidenced by the
photopic and scotopic. Electroretinographic abnormalities precede visual changes,
hence their importance in the early diagnosis of retinal degeneration.

Keywords: Usher syndrome; deafblindness; electroretinogram; genetics;

congenital.
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Introduccion

La pérdida de alguno de los sentidos es una condicion grave para cualquiera de las
actividades cotidianas; sin embargo, cuando se asocia la disminucion global de
mas de un sentido, se hace referencia al sindrome de Usher (USH).

La alteracion de los sentidos en este sindrome es: audicion, vision y equilibrio. Esta
patologia, se encuentra infradiagnosticada, ademas de ser rara, ya que tiene una
prevalencia de 3,3/100,000 y 6,2/100,000. En Cuba, el registro ronda los
4,4/100,000 habitantes. La condicion clinica comun de este tipo de pacientes, es la
sordoceguera.(:?)

Existen variantes del sindrome en relacion con su clasificacion genética, las cuales
se dividen en tres categorias; genéticamente el USH, es una enfermedad
autosomica recesiva, la cual podemos dividir en tres categorias o subtipos: USH1,
USH2, USH3.

El plegamiento proteico, que lleva a codificar, los diferentes genes como son los
genes: MYO7A, CDH23, PCDH15, que conllevan a un mal funcionamiento a nivel de
las células ciliadas del oido interno, y que afecta asi la transmision de la audicion,
y, a su vez, las estructuras encargadas de unirse con la retina y llevar este impulso
nervioso, por tanto, no realizan las adherencias celulares con la retina, e impiden la
posibilidad de captar los estimulos exteriores.(34567)

La importancia de integrar este mosaico o espectro tan amplio de la enfermedad
radica en sospechar e integrar los hallazgos clinicos, para realizar un tratamiento
diagndstico precoz, un consejo genético para su reproduccion y una pesquisa
epidemioldgica. Por otra parte, en la actualidad, no existen tratamientos para
recuperar la funcién auditiva o visual.®

El objetivo fue exponer las manifestaciones clinicas y del electrorretinograma en

un caso de sindrome de Usher tipo 1.
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Presentacion de caso

Se presentd a la consulta una paciente femenina de 21 afios, de piel blanca, traida
por un familiar Centro Oftalmoldgico Hospital General Docente “Enrique Cabrera”,
debido a la dificultad de poder ver correctamente con ambos ojos. La maestra de
educacion especial, en la escuela de sordomudos, comenté la dificultad que la
paciente poseia en la motricidad fina, al no poder tomar los objetos de manera
eficiente, y agrego que el coeficiente intelectual de la paciente resulté acorde con
su edad, asi que solicité una valoracion visual integral.

Los antecedentes patoldgicos de la paciente se presentaron desde la infancia
temprana al diagnosticarse sordera bilateral, apoyado esto de estudios
complementarios de audiometria, realizados a los cinco afnos, sin, a su vez,
conocerse los padecimientos otorrinolaringologicos o alteraciones a nivel de la
marcha, equilibrio u otros.

Al examen oftalmoldgico se encontro, una agudeza visual medida en escala Log-
MAR, con resultados de ojo derecho (OD) de 78 VAR y para el ojo izquierdo (OI) de
90 VAR. Al continuar con los movimientos oculares, se precisaron ducciones y
versiones completas en todos sus meridianos, una alineacion y una oftalmoscopia
indirecta con reacciones pupilares a la luz sin compromiso. Reflejos pupilares
conservados. Posteriormente, en el examen por biomicroscopia se aprecid el
segmento anterior sin ningun dato patologico o que llamara la atencion. A la
examinacion del segmento posterior bajo dilatacion farmacoldgica, se realizo una
retinografia, donde se precisé una degeneracion retiniana (color gris), compatible
con retinosis pigmentaria, en ambos 0jos, asi como una pigmentacion de
osteoclastos en retina periférica, una palidez del nervio 6ptico y un estrechamiento
arteriolar. La paciente neg6 antecedentes de trauma o abuso de drogas u otras

sustancias (fig. 1).
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Fig. 1 - OD y Ol con una degeneracion retiniana (color gris), una pigmentacién en forma
de osteoclastsos en retina periférica, una palidez del nervio 6ptico y un estrechamiento

arteriolar.

La integracion de los hallazgos encontrados, fueron interconsultados por el
Servicio de Neuro-oftalmologia, que solicité un electrorretinograma (ERG). La
literatura internacional sefala que resulta el tipo USH 1, y quienes, en este estudio,
muestran resultados por debajo de los limites normales, mientras que en el tipo
USH 2, tienden a tener valores de ERG basales, es decir, dentro de los parametros
de normalidad. Mundialmente, el ERG se realiz6 en una media poblacional
alrededor de los 10 anos de vida, lo cual resulté interesante, debido que se debe
recordar que estamos ante un padecimiento de caracteristicas congénitas, por otro
lado, en el caso de nuestra paciente, fue precisamente hasta los 21 afios, en los que
se hizo por primera vez este estudio.

Las caracteristicas técnicas del ERG permitieron que, a través de sus distintos
estimulos, se documentaron resultados de la distinta actividad en sus ondas. El
mas comun constituy6 el llamado completo o estandar, en el que se reviso laretina
completa, mediante los impulsos intermitentes, mientras que, en su variante
multifocal, se emplearon pequenas sefales, para con ello evaluar de manera

simultanea zonas especificas de la retina.
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Por otro lado, el ERG como patrén, al ser de la bateria de estudios el mas completo,
pues estimuld las células ganglionares especificamente, ademas, el ERG de
bastones, estimulé como su nombre indica, la actividad a estos fotorreceptores, en
condiciones de poca iluminacion; En el ERG se registré la funcion de determinadas
células, después de un estimulo, con utilidad especial para las patologias, donde la
adaptacion rapida a cambios de luz se ven alterados.

El tipo de ERG que decidimos emplear de acuerdo con las caracteristicas de la
paciente y equipo disponible consistio en el ERG estandar, evaluado en condiciones
escotopica; los resultados a las respuestas de los estimulos fueron amplificadas
(ganancia = 2,000; paso de banda 0,5 a 1,000 Hz) similares a las recomendadas en
el estandar para electrorretinografia clinica de campo completo (ISCEV). Con un
resultado de una amplitud de ondas "a" y "b" para conos y bastones, con valores
normales establecidos de 300-400 yV, el equipo registro valores en: OD: 2,75 yV'y
Ol: 48,3 yV; Los parametros normales de visidon, en condiciones mesopicas
oscilaron entre los 400-600 yV, los resultados de la paciente arrojaron en OD:12,8
yVy Ol: 12,4 yV. Por lo que se consideréo muy fuera de rango, en oscilaciones de

conduccidn practicamente indetectables (fig. 2).

fscotoplco Mesopice OD

Fig. 2 - Vision escotopica y mesopica con hallazgo de conduccion de OD:12,8 yV y Ol:

12,4 yV, y fuera de parametros de la normalidad.
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En otras condiciones de luz, los valores fotopicos considerados normales fueron: >
200 yV, la paciente registro en 0D:8,9 yV y Ol: 12,4 yV. Al analizar en 500 yV/div a
20 m/s/div. Por otro lado, el parpadeo macular respondio en promedio a 30 hertz
(HZ), los parametros normales se consideraron de 35-50 yV, nuestra paciente
registro valores en OD: 21 yV y Ol: 34 yV. Por lo que también sali6 de los parametros
estandares de desviacion para la normalidad (fig. 3).

La prueba de interpretacion del ERG mostré ondas claramente decrecientes en

amplitud en todos los canales, flicker escotopico, mesopico, fotdpico y macular.

e OO

Nota : > 200 yV, la paciente reporté 0D:8,9 yVy Ol: 12,4 yV. Al analizar en 500 yV/div a 20 m/s/div. El parpadeo macular
responde en promedio a 30 hertz (HZ), los parametros normales consideran de 35-50 yV, nuestra paciente registré del OD:
21 yVydel Ol: 34 yVv.

Fig. 3 - Valores fotopicos normales.
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Es de destacar que se modul6 la ganancia y amplitud, y se buscé una mejor onda
a documentar; sin embargo, sin éxito para esta, al poder solamente registrar los

valores numéricos, correspondientes a plano para las graficas.

Discusion
Los sindromes son clinicamente complejos de integrar, ademas de que la
evaluacion genética en muchos de los paises de Latinoamérica, no forman parte
de la bateria de pruebas diagndsticas basicas para toda la poblacion.
Existe una base de datos mundial, donde cada enfermedad genética es ingresada
al catalogo de acuerdo con el gen alterado, de nombre “OMIM" (Online Mendelian
Inheritance in Man). Esta base de datos arroja que para el sindrome de USH 1,
OMIM #276900, se describe la alteracion especifica a nivel de la proteina,
encargada de la actina y la miosina, la cual es la responsable de la hipoacusia, con
afeccion también a nivel vestibular, al participar este gen en la arreflexia vestibular
bilateral; asi como en la retinitis pigmentaria de inicio prepuberal, los mismos que
encajan en nuestra paciente.©
Por otro lado, en el caso de las modificaciones genéticas en USH 2, OMIM #608400,
senala que la hipoacusia se asocia a la proteina encargada de la estructura y la
funcion de las células sensoriales que contiene dominios usherina laminina y
fibronectina, al causar asi la disfuncion vestibular y la retinitis pigmentaria, de inicio
pospuberal.
Finalmente, el tipo mas raro, USH 3 con OMIM #276902, se refiere como la causa
de la pérdida auditiva, la alteracion a nivel del gen CLRNT1, al codificar la proteina
clarina-1, al ser esta una glicoproteina similar a las tetraspaninas, que impiden la
funcion adecuada de las células ciliadas, de manera progresiva, y afectan, de esta
manera, la vision y la audicion.(®10.11.12)
Hoy en dia, los tratamientos actuales se centran en los dispositivos mecanicos

como los implantes cocleares, los audifonos, entre otros, con el fin de acercar a
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otra realidad a estos pacientes. La terapia génica es el camino para prevenir antes
de curar.('d

El valor prondstico del ERG para la USH resulta muy importante, a pesar de que los
valores anormales evaluados podrian identificar la pérdida de visién antes de que
se manifieste. Estadisticamente, el 17 % de los USH1 y el 30 % de los USH2, no se
detectan en la prueba inicial de la funcion retiniana, cuando los pacientes tengan
menos de 10 anos. Se necesita reforzar la idea de que, aunque el diagndstico
genético es el estandar de oro, no evaluia la gravedad de la degeneracion retiniana

y el prondstico del deterioro visual como el ERG.(1415.16.17.18,19)

Conclusiones

La paciente presentd un sindrome de Usher tipo 1, lo cual se manifiesto en el ERG
fotopico y escotopico realizado. Las alteraciones electrorretinigraficas anteceden
alas visuales, de ahi su importancia en el diagndstico temprano de la degeneracion

retiniana.
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