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CARACTERiSTICAS CLINICAS, = FLUORANGIOGRAFICAS Y / 8
ELECTROFISIOLOGICAS DEL SINDROME DE BARDET-BIEDL EN 2
POBLACION HISPANA. (7 -

Dr. Miguel Angel Contreras M., Dr. Juan Manuel Jiménez S., Dra. Lizeth Del
Sol, Dra. Edna U. Angel, Dr. Eladio Garcia V. Hospital "Dr. Luis Sanchez
Bulnes", Asociacion Para Evitar La Ceguera en México, IAP.

INTRODUCCION

En 1920, Bardet define el sindrome caracterizado por retinitis pigmentaria, polidactilia y
obesidad: Biedl, en 1922 agrega el retardo mental e hipogenitalismo como caracteristicas
adicionales. Las caracteristicas mas notables son la retinosis pigmentaria con degeneracion
macular, polidactilia y obesidad. En algunos pacientes el simdrome puede ser incompleto.
Otras caracteristicas clinicas incluyen: sordera, nistagmus, estrabismo, estatura corta,
genovalgum y enfermedades cardiacas congénitas (8). Se presenta de manera mas comun en
masculinos. Asociado a una herencia autosémica recesiva , Bield reporté consanguinidad
en el 23.4% de los casos (10), diferentes sindromes con caracteristicas similares han sido
reportados, entre los que se encuentran: Laurence-Moon, Bardet-Bield, Weiss, Alstrom,
Biemond y Schachat-Maumenee.

Pacientes con Sindrome de Bardet-Bield (BBS) presenta una alta incidencia de degeneracion
macular temprana. En estudios tempranos se demuestra un fino depésito granular a nivel
macular, pliegues retinianos y un ligero brillo amarillento (11). Conforme la degeneracion
progresa la atrofia paramacular o la hiperpigmentacion foveal del EPR es comun. En
estadios avanzados la atrofia macular ocasionalmente es vista como patrén en “Bulis-eye”

.

Algunos pacientes presentan atrofia generalizada del EPR con un patron similar a la retinosis
pigmentaria sin pigmento, aunque eventualmente los depositos de pigmento se desarrollan.
De acuerdo a algunos reportes con ERG registrables se presentan patrones disminuidos de
respuestas baston-cono, pero ocasionalmente los patrones son de tipo cono-baston (3).

El proposito del estudio es determinar las principales caracteristicas del SBB considerando
una poblacion hispana-comin. ’
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PACIENTES Y METODO

El diagnéstico de SBB fute realizado en 29 pacientes de acuerdo a las caracteristicas clinicas
de polidactilia, obesidad y retinosis pigmentaria. Realizindose un examen oftalmoldgico:
incluyendo agudeza visual, refraccidn, examen a la lampara de hendidura, examen del polo
posterior, ERG con protocolo estandart. La historia y anélisis familiar fue obtenido en cada
caso. La angiografia con fluoresceina fue realizada en todos los pacientes.

RESULTADOS

29 pacientes con SBB fueron evaluados siendo el promedio de edad de 12 afios, el sexo
masculino fue mas afectado, en relacion 2:1. Todos los pacientes presentaron una agudeza
visual anormal en un rango 20-40 a percepcion de luz, nictalopia se present6 en el 100% de
los pacientes, nistagmus en ¢l 82.75%, polidactilia y obesidad en el 76.19%, miopia en el
61.9%, inteligencia subnormal en el 57.14%, sordera en el 3.44%. La presentacion
incompleta del SBB fue en el 51.72%, ninguno de los pacientes presentaban coloboma del
iris o ataxia.

21 pacientes presentaban una herencia autosomica recesiva, ya que presentaban historia
familiar de consanguinidad.

Los hallazgos oculares en el SBB son mostrados en la tabla 1. Muchos de los pactentes
presentaban como error refractivo miopia y astigmatismo. En 6 pacientes se presentod
opacidad central de la capsula posterior. En el examen del fondo de ojo se observaron
células en vitreo. En la periferia se encontraron cambios del EPR incluyendo pigmento en
forma de espiculas Oseas. A nivel macular se presentaron cambios tales como minimos
cambios pigmentarios, pliegues maculares, patron en “Bulls-eye” y atrofia geografica del
EPR.

En el ERG en fase escotdpica no fue registrable en los 29 pacientes, en 2 pacienies en fase
fotopica se mostrd registro aunque con disminucion en la amplitud y en el tiempo implicito.

La angiografia con fluoresceina mostré un patrén con hiperfluorescencia por defecto en
ventana. En algunos pacientes un patrén en “tiro al blanco” fue observado, otros hallazgos
presentados son: hiperfluorescencia del mervio Optico, hiperfluorescencia perivasculas
similiar a las vasculitis, areas de epitelio para-arteriolar preservado y finos depdsitos
pigmentarios en el rea macular.



DISCUSION

La incidencia del SBB a sido estimada en 1 en 160,000 casos en Suiza (11) este dato no es
conocido en México pero es posible que la incidencia fuese mucho mas alta, ya que existe un
alto grado de consanguinidad en poblaciones pequefias. En el presente estudio la
consanguinidad se presentd en el 72.4% de los pacientes, comparados con el 23.4% de Bell,
Weleber sugiere que este sindrome es subreconocido frecuentemente, ya que se diagnostica
una retinosis pigmentaria como tal,, sin interrogar acerca de polidactilia o hipogenitalismo, o
muchas veces la polidactilia es aislada como un defecto congénito y no como parte de un
sindrome (11). La polidactilia se ha reportado en un 75% de los casos, similar a esta serie
(76.1%), siendo postaxial pudiendo envolver una o todas las extremidades, muchos de los
casos han sido operados antes del diagnostico de degeneracidn retiniana. La sindactilia no
se presentd en nuestros pacientes, pero la braquidactilia y clinodactilia no se presentd en
nuestros pacientes. Pero la braquidactilia y sindactilia fue comun.

La degeneracion retiniana en SBB en esta serie de pacientes mostré una anormalidad
generalizada, afectando la funcién de bastones y conos. Esto habia sido previamente
reportado por Jacobson y cols. (3). La agudeza visual fue severamente anormal en todos los
pacientes sin encontrarse relacion directa con la edad.

La distrofia retiniana en SBB difiere de una tipica retinosis pigmentaria en que la agudeza
visual se deteriora en etapas tempranas y los cambios pigmentarios que se presentan en
etapas tardias a nivel macular. Las anormalidades maculares incluyen: pliegues maculares
formacion de membranas prerretinianas (3,6,7,8).

Debido a que la disfuncién macular temprana ocurre en el SBB y en la distrofia cono-baston
esto hace pensar que se trata del mismo tipo de degeneracion retiniana (3). En el presente
estudio en ERG no mostré ningin tipo de distrogia cono-bastén. El nistagmus se presentd
en el 82.5% de los pacientes, sugiere que debe ser tomada en cuenta como una de las
caracteristicas clinicas importantes de este sindrome. La presentacion incompleta del
sindrme fue comtn con diferente fenotipo dentro de una misma familia.

Prospen estimé que el 40-45% de los casos son incompletos (12). El hipogenitalismo no fue
investigado en todos nuestros pacientes, la sordera se ha presentado en el 5% de los
pacientes (5) en el presente estudio fue de un 3.4%.

Se refiere que se necesitan por lo menos cuatro caracteristicas (incluida distrofia retiniana)
de las cinco cardinales para establecer el diagnostico de SBB. Anormalidades renales no
fueron investigadas en esta serie, pero han sido reportadas como comunes (11).



La angiografia con fluoresceina mostro hiperfluorescencia por fenémeno en ventana,
acumulo de colorante en capilares, hiperfluorescencia perivascular, del nervio optico y del
area paramacular.

En el presente estudio se observaron algunas areas con un patrén similar al descrito por
Heckalively con epitelio para-arteriolar preservado, dicho patron no habia sido deserito
previamente en SBB. Otro hallazgo interesante es la hiperfluorescencia perivascular similar
a “vasculitis” en pars planitis “imagen en helecho”.

Se ha demostrado que estos pacientes presentan una vision central muy pobre en los
primeros afios de escuela y eventualmente inician con ceguera.

El pronéstico visual en nifios con SBB es pobre (1).

CONCLUSIONES

1.- En esta serie de pacientes Hispanicos con SBB la consanguinidad encontrada fue del
72.4%.

2.- Nictalopia se present6 en el 100%, nistagmus en el 82.75%, polidactilia y obesidad en el
76.19%

3 - Electrofisiologicamente se presenté un dafio generalizado de tipo distrofia baston-cono.

4 .- La angiografia con fluoresceina mostré diferentes patrones:

a) Hiperfluorescencia fina en el area macular por defecto en ventana.

b) Maculopatia en tiro al blanco.

¢) Hiperfluorescencia perivascular similar a vasculitis “imagen en helecho”.
d) Hiperfluorescencia del nervio 6ptico.

e) Epitelio para-arteriolar preservado.
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