
 

Avances en Biomedicina 
Publicación Oficial del Instituto de Inmunología Clínica 

Mérida-Venezuela 
Volumen 11(2), Julio-Diciembre, p 102-106 

Copyright: © ULA 2022 
Depósito Legal: PPI201102ME3935 

ISSN: 2477-9369 
PII: S2477-9369(22)110012-CC 

 

 

 Autor de correspondencia: Dr. Andrés Alejandro Pardo Núñez. Facultad de Medicina, Universidad de los Andes. Mérida – 
Estado, Mérida. Venezuela. Email: drpardo94@gmail.com.     
 
 

Diagnóstico multimodal de la Retinosis Pigmentaria sin pigmento: Reporte de un caso 

(Multimodal diagnosis of Retinitis Pigmentosa without pigment: Report of a case) 

 

Andrés Alejandro Pardo Núñez, 1
, Yarilu Del Valle Saavedra Rivas1 , Leonardo Yhan Paolo Dugarte 

Quintero1  , Marianny Quintero Colmenares2 , Andrés Eduardo Pardo Núñez2  

 
1Instituto Autónomo Hospital Universitario de Los Andes, Mérida, Venezuela. 

2Postgrado de Oftalmología, Fundación AVAO - Universidad de Los Andes, Mérida, Venezuela. 

 

 
Recibido: 18 de Octubre de 2022. 

Aceptado:18 de Enero de 2023. 
  Publicado online:1 de Mayo de 2023. 
[CASOCLÍNICO]  

PII: S2477-9369(22)110012-CC 

 

Resumen(español) 

La retinosis pigmentaria (RP) es un grupo de trastornos clínicos hereditarios que se caracterizan por producir una disfunción 
progresiva difusa de los fotorreceptores predominantemente bastones, posteriormente una degeneración de los conos y del 
epitelio pigmentario de la retina (EPR). El objetivo de este trabajo es reportar un caso de una variante de RP valorado en la 
consulta oftalmológica durante el mes de agosto de 2022. Un paciente masculino de 32 años de edad quien consulta por 
presentar disminución de la agudeza visual bilateral periférica, mayor en ojo izquierdo (OI), predominantemente nocturna, 
que mediante criterios clínicos y estudios complementarios como campimetría Humphrey® 30-2 que reportó isla de visión 
central en ambos ojos, autofluorescencia de fondo de ojo que mostró patrón moteado de hipoautofluorescencia hacia la 
retina periférica con áreas de hiperautofluorescencia en región macular, tomografía de coherencia óptica (OCT) macular que 
evidenció alteraciones en la capa de fotorreceptores y un análisis electrofisiológico (ERG) de ambos ojos que determinó 
respuestas escotópicas y fotópicas apenas registrables con latencias prolongadas diagnosticándose retinosis pigmentaria sin 
pigmento (RPSP). La afectación de la visión producida por la RP se caracteriza por ceguera nocturna (nictalopía) y pérdida del 
campo visual periférico. Se han descrito diversas formas clínicas atípicas como lo es la RPSP, la cual se presenta mostrando 
un cuadro clínico similar a la RP clásica sin el desarrollo de cambios pigmentarios. Finalmente, se le recomendaron al paciente 
ayudas para baja visión y seguimiento por la consulta oftalmológica. 

Palabras clave(español) 
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Abstract(english) 

Retinitis pigmentosa (RP) is a group of inherited clinical disorders characterized by diffuse progressive dysfunction of the 
photoreceptors, predominantly rods, followed by degeneration of the cones and retinal pigment epithelium (RPE). The aim 
of this paper is to report a case of a variant of RP assessed in the ophthalmology office during the month of August 2022. A 
32-year-old male patient who consulted for presenting decreased bilateral peripheral visual acuity, greater in the left eye 
(LE), predominantly nocturnal, which by clinical criteria and complementary studies such as Humphrey® 30-2 campimetry 
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reported central vision island in both eyes, fundus autofluorescence showed a mottled pattern of hypoautofluorescence 
towards the peripheral retina with areas of hyperautofluorescence in the macular region, macular optical coherence 
tomography (OCT) showed alterations in the photoreceptor layer and an electrophysiological analysis (ERG) of both eyes 
determined scotopic and photopic responses with prolonged latencies, leading to a diagnosis of retinitis pigmentosa without 
pigment (RPSP). The visual impairment caused by RP is characterized by night blindness (nyctalopia) and peripheral visual 
field loss. Several atypical clinical forms have been described, such as RPSP, which presents with a clinical picture similar to 
classic RP without the development of pigmentary changes. Finally, the patient was recommended low vision aids and follow-
up by the ophthalmologist.  
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Introducción 

El siguiente caso clínico fue realizado siguiendo 
las recomendaciones de las guías CARE para el reporte 
de casos clínicos (1). La retinosis pigmentaria (RP) es un 
grupo de trastornos clínica y genéticamente 
heterogéneos, hereditarios, con un patrón de herencia 
que puede ser autosómico dominante (AD) en 15% a 
20% de los casos, autosómico recesivo (AR) en 5% a 20% 
de los casos, recesivo ligado al cromosoma X en 5% a 
15% de los casos y excepcionalmente mitocondrial que 
se caracterizan por producir una disfunción progresiva 
y difusa de los fotorreceptores, en su mayoría bastones, 
posteriormente una degeneración de los conos y del 
epitelio pigmentario de la retina (EPR) (2-4).  La 
afectación de la visión se caracteriza por ceguera 
nocturna (nictalopía) y pérdida del campo visual 
periférico, así como en la funduscopia la presencia de 

vasos sanguíneos atenuados y depósitos de pigmento 
descritos como espículas óseas (5). Se estima que la 
prevalencia mundial de esta entidad es de 1:4000 a 
1:5000, predominantemente en hombres (2-5). Se han 
descrito diversas formas clínicas atípicas, entre ellas la 
retinosis pigmentaria sin pigmento (RPSP), la cual 
representa aproximadamente el 22% de los casos, 
mostrando un cuadro clínico similar a la RP clásica sin el 
desarrollo de cambios pigmentarios (2,6). 

 

Caso clínico 

 
Se trata de un paciente masculino de 32 años 

de edad, sin antecedentes patológicos personales ni 
familiares de importancia, quien acudió a consulta por 
presentar disminución de la agudeza visual (AV) 
bilateral, periférica, mayor en ojo izquierdo, de 

 
 

Figura 1. Fotografía de fondo de ojo derecho (A) e izquierdo (B) que evidencia patrón moteado (zonas hipopigmentadas) y adelgazamiento 
del epitelio pigmentario de la retina, además de atenuación vascular en periferia media y región ecuatorial. Autofluorescencia de fondo 
de ojo derecho (C) e izquierdo (D) donde se observa patrón moteado hipoautofluorescente en periferia media, trayecto de arcadas 
vasculares y región macular. 
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predominio nocturno, progresiva, de un año de 
evolución. Al examen oftalmológico se evidenció una 
AV sin corrección de 20/25- en ojo derecho (OD) y de 
20/20- en ojo izquierdo (OI), que corrige a 20/20 con 
esfera de +0.50 en OD y 20/20 con cilindro de -0.25 x 
35º en OI. En el test de Ishihara se obtuvo 14/14 láminas 
en OD y 3/14 láminas en OI, pupilas de 4 mm en OD con 
respuesta adecuada a la luz y de 3 mm en OI con pobre 
respuesta a la luz. Paciente quien no presentaba 
lesiones en estructuras del segmento anterior. En el 
análisis funduscópico (figura. 1-A y 1-B) bajo dilatación 
con tropicamida + fenilefrina se observaron células 
vítreas, discos ópticos redondos, rosados, con 
excavaciones 0.1, rodete neural que cumple con regla 
ISNT (zona inferior más ancha que la zona superior, 
seguido de la nasal y la temporal) (7) y emergencia 
central de vasos, además se evidenció adelgazamiento 
del epitelio pigmentario de la retina el cual lucía 
moteado, sin pigmento, con atenuación vascular, 
mayormente en región ecuatorial y periferia media. Se 
realizó autofluorescencia de fondo de ojo (figura. 1-C y 
1-D) en la cual se observó un patrón moteado y 
puntiforme de hipoautofluorescencia 
predominantemente en la periferia media y en el área 
del trayecto de las arcadas vasculares e incluso el área 
macular. La OCT de dominio espectral (figura. 2-A, 2-B, 
2-C, 2-D) reportó pérdida de las estructuras de la retina 

como la membrana limitante externa y la unión de los 
segmentos internos y externos de los fotorreceptores 
(zona elipsoide) de la retina en el área perifoveal. En la 
campimetría Humphrey® 30-2 (figura. 3-A y 3-B) se 
encontró una isla de visión central en ambos ojos (AO). 
En el análisis electrofisiológico por electrorretinograma 
(ERG) de ambos ojos (figura. 3-C) se determinó que las 
respuestas escotópicas y fotópicas son apenas 
registrables con latencias prolongadas, confirmando la 
presencia de una alteración generalizada de ambos 
fotorreceptores, patrón compatible con retinosis 
pigmentaria sin pigmento donde la alteración clínica 
primordial e inicial es de bastones (bastón/cono). Se 
descartan alteraciones sistémicas asociadas a la 
retinosis pigmentaria. 

  

Discusión 

 
La RP es la distrofia retiniana más frecuente, 

representa una de las principales causas de 
discapacidad visual y la cuarta causa de ceguera a nivel 
mundial (2,6). La RPSP es un tipo de degeneración 
pigmentaria primaria de la retina que presenta una 
clínica similar a la RP clásica sin cambios pigmentarios, 
o de existir, éstos son mínimos; es una entidad poco 
frecuente y solo se llega a registrar algunos casos 
esporádicos anuales (2,8). Debido a que la epiteliopatía 

 
 

Figura 2. Tomografía de coherencia óptica (OCT) macular de dominio espectral de ojo derecho (A y C) e izquierdo (B y D) obtenida con 
Cirrus 5000 Zeiss®. Se observa alteración del perfil retiniano y disminución de la depresión foveal, además se evidencia disminución de la 
reflectividad de la membrana limitante externa y la unión de los segmentos internos y externos de los fotorreceptores (zona elipsoide) 
de la retina en la zona foveal y pérdida de las mismas en la región perifoveal en ambos ojos.  
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pigmentada no está presente en esta forma de la 
enfermedad, la oftalmoscopia suele pasar 
desapercibida lo que dificulta el diagnóstico, 
especialmente, en las fases tempranas de la 
enfermedad cuando no suelen detectarse otros signos 
y síntomas característicos de la misma; por esta razón, 
al tener síntomas compatibles con RP como la 
disminución de la AV y afectación del campo visual, 
debemos emplear el uso de estudios de imagen como 
la autofluorescencia de fondo de ojo, OCT, campimetría 
Humphrey® 30-2 y la ERG (2,6,9,10). 

 En el caso clínico descrito anteriormente, la 
pérdida de la AV y la disminución del campo visual 
fueron claves para el proceso de diagnóstico, y a pesar 
de no existir las típicas espículas óseas (cambios 
pigmentarios) (11), mediante la realización de estudios 
de imagen (autofluorescencia de fondo de ojo, la OCT, 
la campimetría Humphrey® 30-2, y el ERG) se pudo 
confirmar el diagnóstico definitivo de RPSN. 

A pesar de que la retinosis pigmentaria 
actualmente es una patología incurable, los últimos 
avances terapéuticos se han orientado hacia 3 
enfoques. El primero de ellos son las terapias génicas 

que permiten reemplazar el gen mutado mediante el 
uso de tecnologías como CRISPR, el ARN de 
interferencia o terapia con ribozimas, logrando obtener 
transcritos funcionales de los genes mutados con la 
desventaja de ser muy costosos (12). El segundo 
enfoque son las terapias de trasplante de células sanas 
en el tejido retiniano dañado que consiste en implantar 
fotorreceptores o sus precursoras en la retina con la 
esperanza de que éstos generen nuevas conexiones y 
mejoren la visión del paciente (12). El tercer enfoque es 
la visión biónica que consiste en la implantación de 
chips en la retina haciendo posible la percepción de luz, 
sin embargo, aún se requieren refinamientos para la 
aplicación rutinaria de este tipo de tecnologías (12). 

Se indicó un complejo vitamínico con la intención 
de enlentecer la progresión de la enfermedad, se le 
sugirió al paciente realizarse un panel genético para 
identificar la ubicación del gen afectado causante de la 
patología, así como también se dieron 
recomendaciones generales para personas con baja 
visión como mantener las habitaciones bien iluminadas, 
uso de gafas color ámbar para mejorar la fotofobia, 
adaptar el entorno manteniendo el mismo lo más libre 

 
 

Figura 3. Campimetría Humphrey® 30-2 de ojo derecho (A) e izquierdo (B) donde se aprecia defecto campimétrico profundo que 
genera un escotoma anular. Electrorretinograma de respuesta escotópica de ojo derecho (Right EYE) e izquierdo (Left EYE) obtenida 
con RETI-port Roland Consult® que evidencia disminución en la amplitud de las ondas a y b, además de períodos de latencia 
prolongados.  
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de obstáculos que sea posible, caminar en compañía de 
otra persona, ampliar el tamaño de las fuentes al leer, 
uso de aplicaciones con asistentes virtuales, lentes 
electrónicos de realidad aumentada, altavoces 
inteligentes y mantener un control oftalmológico dos 
veces al año. 
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