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1. INTRODUCCION

El ojo y el oido se desarrollan en el mismo periodo gestacional, existen
ademas muchas similitudes anatomicas, por lo que muchas enfermedades y
complejos sintométicos combinan rasgos oculares y auditivos. Los enfermos
aquejados de este doble deterioro neurosensorial requieren un diagndstico
precoz y preciso para recibir asesoramiento adecuado para la educacion y
mejor comprension de su enfermedad.

Es importante que los médicos estén conscientes de que un deterioro del ojo
o del oido puede ser la primera manifestacién de posibles trastornos en otros
organos o sistemas aparentemente no relacionados. Estas enfermedades
afectan en primer lugar la audicién y posteriormente la vision.

Normalmente el nifio nace con una deficiencia auditiva profunda que afecta el
desarrollo normal de habla y posteriormente comienzan las manifestaciones
oculares, dentro de estos desordenes hereditario el sindrome de Usher, es la
retinosis pigmentaria sistémica mas frecuente.

La Retinosis Pigmentaria (RP) es una enfermedad cronica, correspondiente a
las distrofias retinianas, de ahi su caracter hereditario, lento y progresivo,
donde la funcion de los fotorreceptores y el epitelio pigmentario estan
afectados difusa y primariamente; ocasiona alteraciones del campo visual
(CV) y electrorretinograma (ERG) subnormal o extinguido. Subjetivamente las
primeras manifestaciones clinicas que expresan los pacientes son: mala

visibn nocturna, trastornos de la vision en los cambios de iluminacion,



tropezar frecuentemente con los objetos, asi como fotofobia y alteraciones de
la vision

El Sindrome de Usher comprende un grupo de desordenes autosomicos
recesivos caracterizados por sordera congénita neurosensorial, disfuncion
vestibular y Retinitis Pigmentosa progresiva (RP). El Sindrome es clinica y
genéticamente heterogéneo. Clinicamente ha sido dividido en tres tipos, los
cuales se diferencian uno de otro por la severidad y la progresion de la
pérdida auditiva y por el grado del compromiso vestibular.

Hemos sentido una gran motivacion para este estudio ya que buscar un
diagndstico precoz en estos pacientes es de vital importancia ya que de la
intervencion temprana del personal calificado dependeré la calidad de vida de

estos enfermos.



2. MARCO TEORICO

2.1 ANTECEDENTES

2.1.1 AUDICION Y FUNCION VESTIBULAR

2.1.1.1 ESTRUCTURA DEL 0IDO

El oido esta dividido en tres regiones: el oido externo, el oido medio y
el oido interno. El oido externo consiste del pabellén auricular y del canal
auditivo, los cuales colectan las ondas del sonido y las canalizan hacia la
membrana timpénica en el oido medio. Alli las vibraciones son conducidas a
través de tres pequefios huesecillos llamados martillo, yunque y estribo, hacia
el oido interno, pasando a través de la membrana oval, que se encuentra
debajo del estribo. El oido interno esta formado por un laberinto de canales
dentro del hueso temporal. Estos canales estan forrados por una membrana y
contienen fluido que se mueve en respuesta al sonido o al movimiento de la

cabeza(Figural).(1,2,3)



Figura 1. Estructuras del Oido.
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La parte del oido interno comprometida con la audicién es la céclea o caracol,
gue ocupa parte de la cavidad laberintica dentro del hueso temporal. La
coclea esta formada por 3 canales, uno superior llamado el canal vestibular,
uno inferior que es el canal timpanico, y entre los dos se encuentra un canal
més pequefio conocido como el ducto coclear. Los canales vestibular y
timpénico contienen un fluido llamado perilinfa y el canal coclear liquido
endolinfatico. El canal central o ducto céclear contiene el 6rgano de Corti, el
cual descansa sobre la membrana basilar y dentro de €l se encuentran las
células receptoras sensoriales del oido o células ciliadas, con sus cilios
proyectandose hacia el canal coclear. El 6rgano de Corti esta compuesto por
las células ciliadas internas y externas, las células de soporte y la membrana

tectoria. Los extremos de algunos de los cilios, se encuentran adheridos a la



membrana tectoria, la cual se encuentra en la parte superior del 6rgano de

Corti a manera de techo (Figura 2).(1,2,3)

Figura 2. Oido Interno.
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En el proceso de la audicion, el oido convierte la energia mecanica de las
ondas sonoras, que viajan a través del aire, en impulsos nerviosos que el
cerebro percibe como sonido. Estas ondas causan una vibracion en la
membrana timpanica de la misma frecuencia que el sonido. La frecuencia es
el nimero de vibraciones por segundo y se mide en Hertz (Hz). Los tres
huesecillos del oido medio amplifican y transmiten los movimientos
mecanicos a la ventana oval, una membrana en la superficie de la coclea.
Las vibraciones de la ventana oval, producen ondas de presion en el fluido de

la coclea. La coclea transforma la energia del fluido vibrante en potenciales



de accion. El estribo vibrando contra la ventana oval crea una onda de
presion en el fluido de la coclea que pasa al canal vestibular. Esta onda
continla hasta el extremo de la céclea y a través del canal timpénico,
disipdndose a medida que choca contra la ventana redonda. Las ondas de
presion en el canal vestibular ejercen una presion sobre el canal central o
ducto coclear y sobre la membrana basilar. A medida que la membrana
basilar vibra en respuesta a las ondas de presion, alternadamente presiona y
aleja a las células ciliadas contra la membrana tectoria. Este movimiento de
los cilios distorsiona la membrana plasmética de las células ciliadas o células
mecanorreceptoras, haciéndolas mas permeables al sodio. La
despolarizacion resultante incrementa la liberacion de neurotransmisores
desde las células ciliadas y la frecuencia de los potenciales de accion en la
neurona sensorial, con la cual la célula ciliada hace sinapsis. Esta neurona

conduce las sensaciones al cerebro a través del nervio auditivo. (1,2,3)

2.1.1.2 FUNCION VESTIBULAR

La funcidn vestibular consta de un sistema de controles neurosensoriales que
actla de manera refleja para estabilizar la vision y coordinar los movimientos
y balancear cabeza, cuerpo y miembros. El sistema vestibular se encuentra
también dentro del oido interno. Detras de la venta oval se encuentra un
vestibulo que contiene dos camaras: El utriculo y el saculo. El utriculo se
abre en tres canales semicirculares que completan el sistema vestibular. Las
células ciliadas de los tres conductos semicirculares, cada uno de los cuales

se encuentra orientado en angulo recto con respecto a los otros, se



concentran en la ampolla, donde se encuentran embebidas en una masa
gelatinosa denominada cupula.(4)

Las sensaciones relacionadas con la posicion del cuerpo son generadas de
forma muy similar a las sensaciones del sonido. Las células ciliadas del
utriculo y el saculo responden a cambios en la posicién de la cabeza con
respecto a la gravedad y al movimiento en una direccion. Las células ciliadas
estan ordenadas en racimos y todos sus cilios se proyectan dentro de un
material gelatinoso que contiene muchas particulas pequefas de carbonato
de calcio llamadas otolitos. Debido a que el material gelatinoso es mas
pesado que la endolinfa dentro del utriculo y el saculo, la gravedad esta
siempre halando hacia abajo los cilios de las células receptoras, enviando un
flujo constante de potenciales de accion a lo largo de las neuronas

sensoriales de la rama vestibular del nervio auditivo (Figura 3).(4)

Figura 3. Sistema Vestibular.



Cuando la posicion de la cabeza cambia con respecto a la gravedad, la
fuerza sobre las células ciliadas cambia, e incrementa su liberacion de
neurotransmisores. El cerebro interpreta los cambios resultantes en
produccién de impulsos por parte de las neuronas sensoriales para
determinar la posicion de la cabeza. Mediante un mecanismo similar, los
canales semicirculares, que se encuentran dispuestos en los tres planos del

espacio, detectan la rotacion de la cabeza. (4)

2.2 LA VISION

El globo ocular esta formado por una capa exterior blanca y dura de tejido
conectivo llamada la esclerética y de una capa interna, delgada y pigmentada
llamada coroides. En la parte frontal del ojo, la escler6tica se transforma en la
transparente cornea, la cual permite el paso de la luz. La coroides anterior
forma el iris, el cual le da al ojo su color. Al cambiar de tamafio, el iris regula
la cantidad de luz que entra a través de la pupila, que es el agujero en el
centro del iris. Justo adentro de la coroides, la retina forma la capa mas
interna del globo ocular. La retina contiene las células fotorreceptoras. La
informacion de las células fotorreceptoras abandona el ojo por el disco éptico,
lugar donde se encuentra el nervio 6ptico.(2)

El cristalino y el cuerpo ciliar dividen al ojo en dos cavidades o camaras. Una
entre el cristalino y la cornea y otra mucho mas grande detras del cristalino y

gue abarca practicamente todo el globo ocular (Figura 4). (2)
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. La Retina: La superficie interna de la parte posterior del ojo esta
cubierta por la retina, la cual estd compuesta de la retina neural y del epitelio
pigmentario de la retina (EPR). El EPR es una hoja continua de células
cuboidales pigmentadas unidas mediante uniones celulares tipo tight
junctions que bloguean el flujo de plasma o iones. ElI EPR suple la nutricion
de la retina neural en forma de iones esenciales y glucosa, protege a los
fotorreceptores retinianos de niveles potencialmente dafinos de luz y juega
un papel fundamental en el mantenimiento de la anatomia de los
fotorreceptores. La retina neural contiene los fotorreceptores y las neuronas
asociadas del ojo y esta especializado para percibir la luz y procesar la
informacion resultante. Los fotorreceptores absorben los quanta de luz

(fotones) y convierten esta entrada de energia en una sefal eléctrica. La



sefal es entonces procesada por las neuronas retinianas.(5)

Existen dos tipos béasicos de fotorreceptores: Los conos y los bastones. Los
conos y los bastones de la retina son los responsables de la fotorrecepcion,
el proceso por el cual los fotones de luz son detectados y la informacion es
transformada en sefales electroquimicas. La luz es detectada y transformada
en el segmento externo que apunta hacia el EPR. Un cilio, conecta el
segmento externo con el segmento interno del fotorreceptor. El cilio contiene
nueve pares de microtibulos que emanan del cuerpo basal localizado en el
segmento interno. Existen alrededor de 125 millones de bastones y 6
millones de conos en la retina humana. Los conos y los bastones tienen
diferentes funciones en la vision, los bastones son méas sensibles a la luz
pero no distinguen los colores, con lo cual posibilitan la vision nocturna o con
luz tenue, pero solo en blanco y negro. Los conos son estimulados cuando
hay una mayor cantidad de luz, y por ende estos fotorreceptores no son
funcionales para la visiébn nocturna, pero pueden distinguir los colores durante

el dia o en presencia de luz brillante.(5)

2.3 ASPECTOS BASICOS DE LA SORDERA Y LA RETINOSIS

PIGMENTARIA

Se denomina sordera o hipoacusia a cualquier pérdida de la capacidad

auditiva de un individuo. La clasificacion de la sordera varia de acuerdo al

enfoque dado.(6,7)
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e Segun el grado de pérdida auditiva y siguiendo las normas de A.N.S.I

(American National Standards Institute)1969 se clasifica en :

1.— Normo audicién: El umbral de audicion no sobrepasa los 20 dB H.L., en
la gama de frecuencias conversacionales.(6,7)

2.— Hipoacusia leve: Umbrales auditivos situados entre los 20y 40 dB H.L.,
en el que no tienen alteraciones significativas en la adquisicion y desarrollo
del lenguaje.(6,7)

3.— Hipoacusia media: Pérdida auditiva entre 40y 70 dB H.L., en el que no
percibe la palabra hablada, salvo la que esta emitida a una fuente de
intensidad, lo que implica dificultades para la comprension y el desarrollo del
lenguaje.(6,7)

4.- Hipoacusia severa: Pérdida auditiva entre 70 y 90 dB H.L., No oye la
voz, excepto cuando se eleva mucho. Se utiliza la lectura labial y es
imprescindible el empleo de audifonos y apoyo logopédico para alcanzar el
desarrollo del lenguaje.(6,7)

5.- Hipoacusia profunda: Pérdida auditiva que supera los 90 dB H.L., en la
gue afecta las funciones de alerta y orientacion, estructuracion,

temporoespacial y desarrollo intelectual y social.(6,7)

e Topograficamente, la hipoacusia se clasifica en:
1. Sordera Conductiva: Es consecuencia de anormalidades en los
oidos externo o medio, que puede ocasionar una insuficiencia en la

conduccion de las ondas sonoras.(6,7)
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2. Sordera Neurosensorial: Es debida a alguna disfuncion en el oido
interno o en el nervio auditivo. Este tipo de sordera es la que se
presenta en los casos de sordera genéticamente determinada y por lo
general es debida a una aplasia de las células ciliadas o un deterioro
de ellas. Puede estar presente en el momento del nacimiento
(congénita) o aparecer durante la vida adulta.(6,7)

3. Sordera Mixta: Este tipo de sordera presenta componentes de
sordera neurosensorial y de sordera conductiva.(6,7)

En el Sindrome de Usher la sordera es de tipo neurosensorial y varia entre
los pacientes: Puede ir desde moderada hasta profunda, afectando
principalmente la percepcién de tonos agudos (frecuencias mas altas). Esta

pérdida auditiva es congénita y puede ser estable o progresiva.(6,7)

e Segun el momento de aparicion:

1.— Prelocutivas: Antes del desarrollo del lenguaje. (6,7)

2.— Postlocutivas: Se tiene adquirido el lenguaje. (6,7)

e Segun el tipo de ensefianza o el tipo de educacion:

1.— Oralistas: son los que le ensefian a la adquisiciéon de lenguaje oral y
escrito, por via oral. Pueden ser por medio de sistemas:

Sistema bimodal: Estructura oral, pero utilizando el lenguaje de signos.
Palabra complementada: Lenguaje oral pero que utilizan unos signos al lado

de la boca, para facilitar la lectura labial.(6,7)
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Lectura labial.
2.— No oralistas: a los que ensefian el lenguaje a través de otros sistemas,
como puede ser el lenguaje de signos.(6,7)

La orientacion y el tratamiento varian sensiblemente en un caso a otro.(6,7)

La Retinosis Pigmentaria es la causa de degeneracion hereditaria mas
frecuente de la retina no es una Unica enfermedad sino un grupo de
enfermedades degenerativas que afectan al ojo Estas alteraciones dan lugar
a una pérdida gradual, lenta y, hasta ahora, irreversible de la vision que
afecta, al menos en sus etapas iniciales, a la vision nocturna y periférica y
gue en algunos casos conduce a la ceguera y, aunque fue diagnosticada por
primera vez a finales del siglo XIX, sigue siendo una gran desconocida dentro
de la medicina. Este cuadro es conocido también como Degeneracién de la
Retina, Distrofia de Conos y Bastones, Distrofia Pigmentaria de la Retina,
Hemeralopia Congénita, Ceguera Nocturna y algunos autores la denominan
Retinitis Pigmentosa. Sin embargo, esta ultima denominacion no es correcta
ya que el termino “retinitis” implica un componente inflamatorio que no
aparece habitualmente en este conjunto de enfermedades.(5)

La enfermedad afecta fundamentalmente a la retina, que es la capa que
recubre la parte interna del ojo y se encarga de adquirir y procesar las
imagenes del mundo que nos rodea y enviarlas al cerebro mediante el nervio
optico para que podamos percibirlas.(5)

En la Retinosis Pigmentaria se produce una destruccion gradual de algunas
de las células de la retina (principalmente de los fotorreceptores) y es

frecuente la aparicion de acumulos de pigmento en el fondo del 0jo.(5)

13



Generalmente, la afectacion es bilateral y los dos ojos estan afec- tados por
igual. Aunque se nace con la enfermedad, es raro que se manifieste antes de
la adolescencia. Por tanto, la persona afectada no es consciente de su
enfermedad hasta que ésta se encuentra en fases avanzadas, de ahi la
importancia del diagnéstico precoz.(5)

La RP puede aparecer como una entidad aislada o asociarse a otras
patologias oculares o sistémicas. Asi, las personas con RP pueden presentar
otras alteraciones oculares como Miopia, Astigmatismo, Cataratas
(incremento de la opacidad del cristalino), Glaucoma (aumento anormal de la
presion dentro del globo ocular) y Alteraciones de la Coérnea. Un correcto
control y seguimiento de la enfermedad es muy importante para poder
detectar y tratar precozmente estas posibles alteraciones. Ademas, y aunque
son raras (representan aproximadamente un 15%), la RP puede estar
asociada con sindromes que también afectan a otras partes del cuerpo. Las
mas frecuentes son enfermedades degenerativas del sistema nervioso
central (formado por el cerebro y la médula espinal), de los musculos
(denominadas miopatias) y las alteraciones metabdlicas. Estas formas de RP
asociadas a otras patologias se conocen como Retinosis Pigmentarias
Sindromicas. Ademds, también existen formas atipicas de Retinosis
Pigmentaria sin acumulacién de pigmentos, la Retinosis Pigmentaria central o
inversa (en la que los hallazgos oftalmolégicos se encuentran en las
porciones centrales de la retina, en lugar de en la periferia).(5)

La Retinosis Pigmentaria es la degeneracion hereditaria mas frecuente de la
retina y la causa mas habitual de ceguera de origen genético en el adulto.

Ademas, el grupo de enfermedades heredero-degenerativas del globo ocular,

14



entre las que se incluye la RP, representa la segunda causa simple de
ceguera en el mundo desarrollado.(5)

En la mitad de los pacientes la enfermedad tiene un origen hereditario:
genético dominante, recesivo o bien ligado al X. En el resto de los casos es
esporadico y se desconoce su origen; es mas, en ocasiones puede ser parte
de un sindrome méas amplio.(5)

La enfermedad afecta aproximadamente a una de cada 3.700 personas,
aunque esta cifra puede variar de unos paises a otros. En Espafa, el nimero
de afectados supera los 15.000.estimandose en mas de 500.000 las
personas portadoras de los genes defectuosos y, por tanto, posibles

transmisores de esta enfermedad. (5)

2.4. INCIDENCIA DEL SINDROME DE USHER

También llamado sindrome de Hallgren, el primer reporte de la enfermedad
fue realizado en Berlin en 1858 por el oftalmélogo aleman Von Graefe, quien
describié sordera y alteraciones pigmentarias de la retina en tres de cinco
hermanos afectados. Pocos afios después en 1861, Liebreich describi6 la
asociacion en 14 de 241 individuos sordos en Berlin. Sin embargo, fue el
oftalmdlogo britdnico Charles Usher, quien en 1914 hizo énfasis sobre la
naturaleza hereditaria de esta asociacion, razén por la cual el sindrome lleva
su nombre.(8,9,10)

El sindrome de Usher es una enfermedad que asocia sordera neurosensorial,
retinosis pigmentaria (RP) y en algunos casos disfuncion vestibular. Es una

enfermedad heterogénea tanto clinica como genéticamente que, desde el
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punto de vista sanitario, tiene un interés elevado por el alto grado de
incomunicacion social que representa para los pacientes.(8,9,10)

Su modo de transmision es autosdémico recesivo y su prevalencia la convierte
en la asociacion de sordera y ceguera de origen genético méas frecuente y su
prevalencia es variable. Oscila entre 3,0x100 000 en Escandinavia, en un
4,2x100.000 en la poblacion espafiola y 4 x 100 000 en Estados Unidos y en
Cuba es la forma sindrémica de la RP mas frecuente. Cuando uno de los dos
alelos del gen esté alterado y el otro es normal se es portador asintoméatico
de la enfermedad y el riesgo de transmitir la enfermedad a la descendencia
seria de un 25% siempre y cuando la pareja sea también portadora. La
probabilidad de que esto ocurra aumenta con el grado de
consanguinidad.(8.9,10)

La RP aparece siempre posteriormente a la sordera, alrededor de la
adolescencia en las formas Il y Il del sindrome o prepuberalmente en el tipo |
pero en cualquier caso este hecho da lugar a que algunos de los casos de
ninos con sordera neurosensorial puedan estar diagnosticados
incorrectamente en un inicio debido a que la RP todavia no ha aparecido.
Algunos autores indican que estos casos podrian suponer entre un 3 a un 6%

de las sorderas neurosensoriales congénitas. (8, 9,10)
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2.4.1 HETEROGENEIDAD CLINICA Y GENETICA DEL SINDROME DE

USHER

Clinicamente ha sido dividido en tres tipos, los cuales se diferencian uno de
otro por la severidad y la progresion de la pérdida auditiva y por el grado del

compromiso vestibular. (8,9,11)

2.4.2 CRITERIOS PARA LA CLASIFICACION FENOTIPICA

» El sindrome de Usher tipo | (USH1), caracterizado por una sordera
profunda y una disfuncién vestibular congénitas y RP de aparicion
prepuberal usualmente. Cientificamente se conoce como al grupo de
enfermedades degenerativas que afecta a la retina y que se
caracteriza por ocasionar una progresiva reduccion de la vision y en
concreto del campo visual.(8,9,11)

> El sindrome de Usher tipo Il (USH2) suele presentarse como una
pérdida de audicibn mas leve, sin afectacién vestibular y con una
aparicion de la RP méas tardia que en la forma USH1. El diagndstico
medio de la RP es de alrededor de los 15 afios para el USH1 y de 24
para el USH2. Existe una tercera categoria.(8,9,11)

» El Usher tipo Ill (USH3) en los que tanto la sordera como la RP son
progresivas y la afectacion vestibular es variable.(8,9,11)

» Algunos casos de sindrome de Usher no pueden catalogarse
facilmente y no entran en ninguna de estas categorias: es el sindrome

de Usher Atipico. (8,9,11)
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Como se conocia que la enfermedad era clinicamente heterogénea, se pensoé
gue podria también presentar heterogeneidad genética. Los primeros datos
experimentales que sustentan esta suposicion fueron publicados a comienzos
de la década de 1990, en una serie de revistas cientificas especializadas en
genética humana. Por consiguiente, a cada uno de los tres tipos clinicos de
Sindrome de Usher le corresponde uno o mas subtipos genéticos. (9,11)

Genéticamente, existen al menos 7 localizaciones distintas para el USH1
(USH1A a USH1G) y se han aislado los genes responsables de la
enfermedad en 5 de estas 7 localizaciones: la miosina VIIA para el USH1B, la
harmonina para el USH1C, la cadherina 23 para el Usher 1D, la
protocadherina 15 para el USH1F y el gen SANS para el USH1G. La mayoria
de estos genes también estan implicados en sorderas no asociadas a RP,
tanto dominantes (DFNA) como recesivas (DFNB). Respecto al USH2 se han
localizado al me- nos 3 loci implicados en la enfermedad (USH2A, USH2B y
USH2C) y dos genes: la usherina, que corresponde a la localizacion USH2A,
y que también estd implicado en RP aislada, sin asociacién a sordera y el
recientemente clonado gen VLGR1 que corresponde al locus USH2C.

Finalmente, el USH3 est& causado por el gen clarina-1(9, 11).
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2.4.3 ASPECTOS CLINICOS DEL SINDROME DE USHER
DESCRIPCION CLINICA Y ALTERACIONES PRESENTES EN EL

SINDROME DE USHER

. ALTERACIONES VISUALES

Von Alberth en 1958 observo una directa correlacion entre el grado de
pérdida auditiva y la severidad de alteracién del campo visual, sin poder
relacionar esto con la agudeza visual.(9,12,13)

Una alta frecuencia de cataratas después de los 40 afios de edad fue
observada por Hallgren en 1959 y Grondahl en 1986; sin embargo, segun
Heckenlively, éstas no difieren en frecuencia de las observadas en cualquier
caso de Retinosis pigmentaria. Por otra parte, los pacientes colombianos
parecen presentar cataratas a edades mucho mas tempranas que otras
poblaciones. Los reportes de Grondhal difieren de manera importante de los
presentados en Colombia por Tamayo y colaboradores. Similar condicion
parece observarse en lo referente a la edad de inicio de la nictalopia o
ceguera nocturna. Ahora bien, si las cataratas corresponden a una
manifestacion directa del gen o son secundarias a un proceso degenerativo
retiniano, es otro punto de discusion en la actualidad.(9,12,13)

Finalmente, en cuanto a la alteracion retiniana, se ha encontrado la Retinosis
pigmentaria tipica y la atipica o sin pigmento. Ya que la alteracion retiniana es
progresiva, es frecuente observar en una misma familia diversos estadios de

la lesion. Es por esto, que se viene enfatizando sobre la conveniencia del
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diagnadstico temprano electrofisiologico de la limitacién visual.(9,12,13)

. ALTERACIONES AUDIOLOGICAS Y VESTIBULARES

La mayoria de los estudios sugieren una lesion coclear, encontramos
ausencia de potenciales evocados cocleares y alteraciones en las
otoemisiones acusticas; asi como una hipoacusia neurosensorial congénita,
simétrica y bilateral en el Sindrome de Usher. De igual manera existe un
consenso generalizado sobre el concepto de similaridad intrafamiliar y
variabilidad interfamiliar, en especial en lo referente al patrén de la
sordera.(9,12,13)

Los estudios histopatolégicos son escasos, pero los resultados que
corroboran las sospechas clinicas son muy interesantes. En 1907 Siebemann
y Bing demostraron por primera vez, similares cambios histopatoldgicos en la
retina y en el 6rgano de Corti, de un paciente sordo que ademas presentaba
Retinosis Pigmentosa. Hallazgos muy similares fueron presentados por Buch
en 1963, Belal en 1975, Nadol y Cremers en 1988.(9,12,13)

Con respecto a las alteraciones vestibulares, ha sido evidente que los
pacientes con el tipo | de la enfermedad, presentan serias anormalidades en
el examen vestibular y en el electronistagmograma; estos pacientes suelen
presentar alteraciones clinicas evidentes de dafio vestibular, como retardo
psicomotor, marcha ataxica, torpeza y anormalidades en la coordinacion a la
marcha. Por su parte, los pacientes con Sindrome de Usher tipo Il no

presentan anormalidades vestibulares.(9,12,13)
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. ALTERACIONES NEUROLOGICAS Y PSIQUIATRICAS

En cuanto al hallazgo de alteraciones neuroldgicas, es llamativo encontrar
varios reportes que demuestran anomalias del sistema nervioso central
(SNC). Piazza y Fishman encontraron, por medio de Resonancia Nuclear
Magnética (RNM), anomalias cerebelares y de la parte central del cerebro en
siete pacientes. Kimberling y Moller encontraron anomalias del CNS solo en
unos pacientes. Tamayo Yy colaboradores, en Colombia, practicaron
Resonancia Nuclear Magnética a 30 pacientes con diagnostico confirmado de
Sindrome de Usher, encontrando anormalidades cerebelares en 11 de ellos.
En dicho estudio se evaluaron neuro-radiolégicamente 30 pacientes
colombianos con Sindrome de Usher, tipo | y tipo Il. La Resonancia
Magnética  Cerebral (RMC) mostr6 anormalidades cerebelares,
principalmente atrofia, en 50% de los pacientes Usher tipo | y en 75% del tipo
Il. Estas anormalidades no se correlacionan con la edad o el sexo de los
afectados.(9,12,13)

Hallgren en 1959 fue quien primero noto la asociacion de Sindrome de Usher
con alteraciones mentales. El 25% de sus pacientes presentaba severos
disturbios emocionales, como esquizofrenia y otros cambios similares a
alteraciones maniaco- depresivas. Aunque existen varios reportes de
anormalidades mentales, otros autores cuestionan la presencia de estas
como parte del Sindrome, sosteniendo que bien pudieran ser expresion y
resultado del aislamiento que produce la doble limitacion visual y auditiva.

Las investigaciones realizadas, sobre estos aspectos por Tamayo Yy
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colaboradores, han arrojado resultados interesantes. Se practicdé una
evaluacion psicosocial a 19 familias colombianas con 40 pacientes afectados
de Sindrome de Usher, a fin de conocer las necesidades del individuo
afectado, la clase de relacion que éste lleva al interior de su grupo familiar o
social y de establecer las implicaciones intrafamiliares de la doble limitacidén
de sordo-ceguera. Sorprendié encontrar retardo mental limitrofe, enfermedad
psicoafectiva bipolar o severa depresion en el 16.7% de los casos estudiados
de Sindrome de Usher Tipo | y en el 33.3% de los tipo 11.(9,12,13)

Algunos autores creen que estas alteraciones mentales y neuroldgicas
observadas en algunos pacientes pueden ser manifestacion de los efectos
pleiotropicos del gen (diversos efectos fenotipicos de un solo gen o un par
génico). La otra teoria en discusion propone que tal relacién se trata de un
efecto secundario de la enfermedad e, inclusive, de un error de apreciacion.
Repetidamente se ha insistido en la dificultad obvia de realizar pruebas
psicométricas y evaluaciones psicolégicas a pacientes con severas
limitaciones visuales y auditivas, con lo que probablemente se dé pie a
interpretaciones erroneas sobre la existencia de un retardo mental, cuando

en realidad no lo hay.(9,12,13)

2.4.4 DIAGNOSTICO DEL SINDROME DE USHER

Para lograr un diagnostico acertado del Sindrome de Usher, es necesario

realizar evaluaciones tanto a nivel genético como oftalmologico y audioldgico.

Para establecer el tipo clinico o clasificacion fenotipica de cada afectado, es

de vital importancia tener muy claros los criterios diagnosticos que los
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diferencian.(12)

Las asociaciones del Sindrome de Usher aconsejan que todo bebé
congénitamente sordo deba ser vigilado para determinar si presenta el
sindrome. Cuanto antes se diagnostique el sindrome, desde el punto de vista
emocional, serd mejor para la persona que lo padece y su familia; de cara a
la aceptacion, adaptacion e intervencion temprana. SoOlo a través de la
observacion de familiares y profesionales en la escuela podemos indicar unos
signos que nos alerten de una perdida de vision.(12)

Conocer los antecedentes familiares en cada persona afectada contribuye a
identificar el modo de herencia, pero también para sospechar la enfermedad
en otros, como es el caso de los antecedentes de RP en 3 individuos con SU
que deben ser valorados por el otorrinolaringélogo, asi como elaborar un
arbol genealdgico del nucleo familiar y de esta forma definir el tipo de

herencia presente en cada familia. (12,13,14)

Para establecer la extension de la enfermedad en un individuo diagnosticado
con el sindrome de Usher tipo I, las evaluaciones que se recomienda son las
siguientes:

+ Audiologia. Otoscopia; audiometria tonal, la evaluacion de la percepcion del
habla o logoaudiometria el cual es un estudio util para la demostracion
alteraciones en los umbrales de inteligibilidad, del lenguaje; Timpanometria
cuyo objetivo es la medicion de la admitancia o distensibilidad del sistema
timapnoosicular la clasificacion mas utilizada es la de Jerger : Curva tipo A
cuando el sistema timpanoosicular funciona con normalidad, Ad presenta un
distensibilidad muy marcada como en la dehisencia de la cadena osicular o

timpano flacido, As timpano rigido, Curva B carecen de pico, planas se
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traduce como presencia de liquido en oido medio, curva tipo C posee un pico
claro con desviacién hacia presiones negativas; Reflejo estapedial, este
estudio nos demuestra la presencia del reflejo estapedial como respuesta a la
exposicion de ruido intenso y es importante para el diagnéstico de
reclutamiento, cuando hay una diferencia entre el umbral del reflejo
estapedial y el umbral audiometria menor de 60 dB HL, lo cual permite inferir
gue el dafio se encuentra a nivel coclear; Entre otros estudios se encuentran:
la respuesta auditiva del tronco cerebral (ABR) y productos de distorsion de
las emisiones otoacusticas (DPOAE).(12,13,14)

* Funcion vestibular. Pruebas rotatorias y caldricas, electronistagmografia,
posturografia computarizada.(12,13,14)

 Oftalmologia. Fondo de ojo, agudeza visual, campo visual (perimetria de

Goldmann), electrorretinograma (ERG).(12,13,14)

Actualmente, desde el punto de vista asistencial, la deteccién de las
mutaciones responsables del sindrome en una familia determinada es muy
costoso tanto en tiempo, esfuerzo técnico como econdémico, de forma que el
estudio genético de estos pacientes s6lo puede abordarse a través de

proyectos de investigacion. (12, 13,14)

2.5 TRATAMIENTO

Las actuales terapias dependen del 6rgano afectado; asi para la audicion el

implante coclear se esta mostrando como una terapia interesante,

especialmente en nifios menores de 3 afos. Los que se detectan
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actualmente desde los programas de deteccion precoz de hipoacusia
(aunque el diagnéstico de Usher sea posterior en algunos casos): entran en
los programas de IC y desarrollaran una via auditiva con audicion y lenguaje.
El problema oftalmoldgico seguira su rumbo por el momento. Podran ser
disminuidos visuales pero con “normalidad auditiva”. Los que ya maduraron
cerebralmente antes de la aparicién de los programas de deteccion precoz de
la hipoacusia: aunque su prondstico auditivo no es bueno con IC, ya que
cuanto menor plasticidad cerebral menor capacidad de adquisicion de
audicion (a partir de los seis afios cada vez es mas manifiesta), si pueden
percibir sonidos y aprender palabras, lo que es muy importante en personas
en las que la capacidad visual va a disminuir.(15,16,17)

El IC debe realizarse lo mas precozmente posible a fin de que el aprendizaje
durante la rehabilitacion post- implante se efectie durante el mayor tiempo
factible con ayuda visual. En el caso de los pacientes con Sindrome de Usher
Il, normalmente tienen una buena recuperacion auditiva con audifonos. Los
pacientes Usher IIl desde el punto de vista auditivo, han desarrollado en sus
inicios una audicion y lenguaje normales con lo que la rehabilitacién auditiva
se realizara inicialmente mediante audifonos y en el caso de sorderas
profundas pueden entrar en el grupo de IC post locutivos con excelentes
resultados funcionales. Mientras que para la retinosis pigmentaria el
tratamiento con vitamina A puede ralentizar la progresién de la enfermedad
en algunos casos. En un futuro la terapia génica, la terapia mediante células
madre, la tecnologia de células encapsuladas o tratamientos que impliquen la
suma de estas tres podrian suponer el tratamiento definitivo contra la

enfermedad. (15, 16,17)
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3 METODOLOGIA

3.1. JUSTIFICACION:

Se han reportado en diversos estudios la asociacion entre retinosis
pigmentaria y disminucion de la capacidad auditiva, asi como alteraciones
vestibulares comunmente relacionado con el Sindrome de Usher Tipico o
Sindromico. Sin embargo, no se cuenta con estudios en donde se pueda
encontrar disminucién de la audicibn en pacientes considerados como
poradores de retinosis pigmentaria simple, también conocida como No
Sindrémica. La prevalencia mundial de la RP se reconoce de 1 por 5000
habitantes y se considera que una de cada 80 personas presenta el gen
causante de la enfermedad. No se cuenta con reportes de la prevalencia de
RP en México sin embargo en Espafa el nimero de afectados supera los
15.000 individuos, estimandose en 480.000 los portadores del gen
defectuoso y, por tanto, posibles transmisores de esta enfermedad. En los
Estados Unidos afecta a 1 de 3.500 personas. Estas alteraciones, afectan de
forma parecida a jévenes y adultos, son responsables de casi el 50% de
todos los casos de baja visibn. Las RP asociadas a otras patologias o
Retinosis Pigmentarias Sindromicas son poco frecuentes (representan
aproximadamente el 12-15% de todos los casos de RP). Las estadisticas
coinciden en que la RP es algo mas frecuente en varones (entre el 55-65%

de los afectados son varones). (5, 8,9)
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Las asociaciones mas frecuentes en Espafia son el denominado Sindrome
de Usher Tipico, donde la RP aparece ligada a sordera y alteraciones
vestibulares.(12)

Por medio de este estudio pretendemos conocer la prevalencia de deficiencia
auditiva y vestibular en los pacientes con retinosis pigmentaria en nuestra
poblacion, considerando que dicha deficiencia no es exclusiva del sindrome
de Usher Tipico como tal sino que mas bien es parte del espectro clinico de
la enfermedad o bien de otra entidad poco conocida llamada Sindrome de

Usher Atipico.

3.1.2. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA:

¢, Cual es la prevalencia de alteraciones audiométricas y vestibulares en

pacientes con retinosis pigmentaria no sindromica?
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3.1.3 OBJETIVOS

3.1.3.1 OBJETIVO GENERAL:
Conocer la prevalencia de alteraciones audiométricas y vestibulares en

pacientes con retinosis pigmentaria no sindromica.

3.1.3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS:
a. Determinar si existe hipoacusia sensorial en la audiometria tonal

en pacientes con retinosis pigmentaria no sindromica.

b. Determinar si existen cambios en la presién y complianza en la
timpanometria en pacientes con retinosis pigmentaria no

sindrémica.

c. Determinar si existen reflejos estapediales en la
impedanciometria en pacientes con retinosis pigmentaria no

sindrémica.

d. Determinar si existe paresia canalicular con realizacion de
pruebas térmicas en pacientes con retinosis pigmentaria no

sindrémica.

3.2 DESCRIPCION DEL ESTUDIO Y CARACTERISTICAS DE LA

MUESTRA

3.2.1 DISENO DEL ESTUDIO:

Prospectivo, transversal, observacional y descriptivo.
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3.2.2. LUGAR Y DURACION: Se llevdo a cabo en el departamento de
audiologia del Instituto Nacional de Rehabilitacion de julio de 2010 a julio de
2011 con pacientes referidos del servicio de Retina del Hospital “Dr. Luis
Sanchez Bulnes” de la Asociacion Para Evitar la Ceguera en México, |.A.P.

(APEC)

3.2.3 POBLACION
3.2.3.1 UNIDAD DE OBSERVACION: umbral de audicion, discriminacion de

la palabra, reflejos estapediales, paresia canalicular.

3.2.3.2 UNIVERSO: Todos los pacientes con diagnostico confirmado de

retinosis pigmentaria que deseen participar en el estudio.

3.2.3.3. METODO DE MUESTREOQ: Reclutamiento consecutivo.

3.3. OBTENCION DE LA POBLACION: Por medio de captacion de
pacientes pertenecientes al departamento de Retina de la APEC que
desearon participar en el estudio y que a su vez fueron referidos al

departamento de Audiologia del INR.

3.3.1 CRITERIOS DE INCLUSION:
e Sexo indistinto.
e Minimo 12 afios de edad.
e Maximo 60 afios de edad

e Diagnéstico confirmado de Retinosis pigmentaria.
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Acepten colaborar en el protocolo
3.3.2 CRITERIOS DE EXCLUSION:

- Paciente con patologia auditiva y vestibular de base ya

estudiada y/o tratada.

- Paciente con patologia vascular o metabdlica de base ya

estudiada y/o tratada.

3.4. VARIABLES EN ESTUDIO

1)

3.4.1 VARIABLE INDEPENDIENTE:

Retinosis pigmentaria es la distrofia de retina hereditaria mas
frecuente, generalmente bilateral y simétrica, clinicamente los
afectados manifiestan ceguera nocturna (nictalopia), durante la tercera
década de la vida, pérdida gradual de los campos visuales periféricos,
seguidas de pérdida de la vision central, que puede llevar a la ceguera
total. Se debe realizar un examen oftalmologico completo el cual
incluya las siguiente evaluaciones, medicion de la agudeza visual y
evaluacion de desviaciones, estado de las pupilas y examenes de
biomicroscopia (exploracion del segmento anterior, se usa lampara de
hendidura) y tonometria (determinacién de la presion intraocular P10O);
Examen de Fondo de Ojo o Fundoscopia: Este examen es muy
importante, ya que muestra el estado de la retina y la presencia de los
hallazgos clinicos clasicos de la Retinitis Pigmentosa como son:
Deposicion de pigmento en la retina en una patron caracteristico de
“‘espiculas de hueso”; palidez del nervio éptico, adelgazamiento de los

vasos retinianos e hipopigmentacion del epitelio pigmentario de la
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1)

2)

retina (EPR). Para su realizacion se dilata la pupila. Segun los
hallazgos iniciales, se recurrirdA 0 no a examenes especiales que
evalian la funcién retiniana: Electroretinograma (ERG): Evalua la
funcion de los conos y los bastones; Campimetria o medicién del
campo visual: Es un examen que mide la vision central y periférica de
un individuo; Las Fotos a color y la Angiografia Fluoresceinica:
Proporcionan una documentacion importante de las valoraciones de

fondo de ojo en las diferentes etapas de la enfermedad. (18,19,20)

3.4.2 VARIABLE DEPENDIENTE:

Hipoacusia sensorial: Pérdida auditiva resultado de una
anormalidad en oido interno, en el nervio auditivo, o0 en ambos. Segun
la severidad (ISO, 389, 1991) se clasifica en leve cuando los umbrales
auditivos estan situados entre los 21 y 40 dB, moderada entre 41y 70
dB , severa entre 71 y 95 dB, y profunda pérdida auditiva que supera
los 95 dB. En cuanto al diagndstico por lo general no reviste grandes
dificultades y la mayoria de las veces podremos establecerlo con el

audiograma tonal y la logoaudiometria.(7)

Paresia canalicular: Deterioro completo del reflejo vestibulo-
oculomotor (RVO). Cuando este reflejo es insuficiente (en amplitud y/o
sentido) se produce una deriva ocular con el movimiento cefélico, lo
cual provoca una deriva de la imagen retiniana (error retiniano) que se
interpreta como movimiento del entorno, mareo, vértigo o inestabilidad.
El diagnéstico de sospecha debe confirmarse con una serie de

pruebas de exploracion, indispensables. La prueba térmica
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(Videonistagmografia) permite cuantificar el RVO y resulta también
imprescindible ya que permite corroborar el hallazgo de la exploracion
clinica y es insustituible. Su objetivo es la estimulacion de los canales
semicirculares de cada lado a diferentes temperaturas, lo cual genera
una respuesta nistdgmica en direcciones contrarias que nos van a
permitir determinar la actividad refleja desde cada oido asi como su
integracion en el SNC. Nosotros nos referiremos a la prueba cal6rica
unilateral, alternativa, con agua, si bien hemos de mencionar la
existencia de otras técnicas fundamentadas en la utilizacion de aire,
irrigacion simultanea de ambos oidos, temperaturas extremas de
estimulacion, etc. Se define la “paresia canalicular bilateral cuando
después de la estimulacion con 250 ml de agua durante 40 s, a 30°C y
44°C, la respuesta obtenida en cada oido, registrada con un equipo de
electronistagmografia es menor de 8os o, si la suma de las
velocidades de fase lenta maximas entre las cuatro estimulaciones no
supera 300s . En equipos mas recientes de videonistagmografia se
utiliza el valor de “reflectividad absoluta” que es patoldgica si resulta
inferior a 8°s. En cualquiera de ambos casos es necesario determinar
el grado de hipofuncion en la prueba calérica con agua helada. Con el
paciente en la posicion de irrigacion calérica (decubito supino, cabeza
y tronco levantados 30° respecto a la horizontal) se le pide que gire
ligeramente la cabeza al lado contrario a estudiar, y se instilan en el
conducto auditivo externo 5-7 ml de agua helada (<7°C) manteniendo
la posicion 20 s, pasados los cuales, vuelve la cabeza a la posicion

inicial de tal forma que el agua sale casi en su totalidad, comenzando
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entonces el registro, que dura 2 minutos. Por otra parte la paresia
canalicular, o valor en que difiere la respuesta tras la estimulaciéon en
cada oido, se obtiene por medio de la formula de Jongkees, valor

superior a 22%.(21,22)

3.4.3 UNIDADES DE MEDICION DE LA VARIABLE: Decibeles, Hertz,

Porcentaje.

3.4.4 INSTRUMENTO DE MEDICION: Se empleé Otoscopio Welch Allyn,
abatelenguas y lampara de exploracion.Audiémetro Orbiter Madsen 922
constituido por un oscilador de frecuencia fija que emite un tono puro que
puede seleccionarse mediante un conmutador, un vibrador 6seo con
diadema, También se utilizé6 un micréfono para comunicarse con el paciente,
auriculares supraaurales para ambos oidos, una cdmara sonoaislada .Un
Impedanciometro GSI TympStar. Videonistagmografo Otometrics con gafas
graduables en anchura. Estas llevan incorporado un sistema de deteccion
infrarrojo y una camara digital, un modulo de ajuste de camara, necesario
para modificar brillo y contraste, programa informatico de videonistagmografia
instalado en un ordenador personal, una barra generadora de estimulos viso-
oculares, una silla giratoria, una impresora Hp, una cafetera, un termémetro

y una jeringa de asepto.
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3.4.5 PROCEDIMIENTO

Se realiz6 un estudio de tipo transversal y observacional, a lo largo de 12
meses (Julio del 2010 a Julio del 2011). El estudio se llevé a cabo en la
Ciudad de México, en el Servicio de Audiologia, consultorio 37, camara
sonoamortiguada numero 12 y servicio de otoneurologia turno vespertino
pertenecientes al edificio de Comunicacion Humana, en las instalaciones del
Instituto Nacional de Rehabilitacion, ubicado en Avenida México Xochimilco

namero 286, Delegacion Tlalpan.

Se capt6 poblacion de estudio enviada por el departamento de Retina de la
APEC que desearon participar en el estudio y que a su vez fueron referidos al
departamento de Audiologia del INR. Se solicitaron los consentimientos

informados de los participantes.
Se evaluaron un total de 20 pacientes, entre 12 y 60 afios de edad.

Se les practicé una exploracion fisica otoldgica con enfoque a oidos, nariz y
garganta. Concluida esta parte del estudio se procedi6 a realizar la
evaluacion audioldgica y vestibular aplicando la siguiente bateria de pruebas
a toda la poblacion de estudio: Audiometria Tonal Aérea en las frecuencias
de 125, 250, 500, 1000, 2000, 3000, 4000, 6000 y 8000 Hz, Se realizd
audiometria por via 6sea solo en los casos necesarios, que fueron aquellos
en los que se present6 un descenso de la via aérea por debajo de 20 dB;
Logoaudiometria; Timpanometria y Reflejos Estapediales;

Videonistagmografia (pruebas térmicas) por técnica convencional.
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3.4.6 PLAN DE ANALISIS

Se realiz6 un analisis descriptivo de la muestra y los resultados obtenidos de

ella. Para las variables cualitativas se determiné frecuencia y porcentaje.
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4. RESULTADOS

Se evalu6 un total de 20 pacientes con el diagnostico de retinosis
pigmentaria, 35% del sexo masculino y 65% del sexo femenino, entre los 12

y 60 afios de edad (ver Tabla 1y 2).

Tabla 1. Frecuencia y porcentaje de sexo.

Sexo Frecuencia Porcentaje
MACULINO 7 35%
FEMENINO 13 65%
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Tabla 2 Frecuencia y porcentaje de edades.

Edad Frecuencia Porcentaje
12 1 5%
13 1 5%
14 1 5%
25 1 5%
30 1 5%
34 1 5%
35 2 10%
36 1 5%
37 1 5%
39 1 5%
40 1 5%
45 1 5%
50 1 5%
58 3 15%
59 1 5%
60 2 10%
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A todos los pacientes se les realizé audiometria tonal de los cuales 11 (55%)

resultaron con audicion normal en ambos oidos (Tabla 3).

Tabla 3. Audicion normal en oido derecho e izquierdo.

Frecuencia Porcentaje

11 55%

Del Total de la muestra estudiada, en oido derecho 4 (20%) presentd
hipoacusia superficial, 3(15%) hipoacusia media y 2(10%) hipoacusia severa,
ninguno hipoacusia profunda, en el oido izquierdo 4(20%) presento
hipoacusia superficial y 5(25%) hipoacusia media. En todos los casos con

hipoacusia tipo sensorial (Tabla 4, 5y 6)

Tabla 4. Grados de Hipoacuasia en Oido Derecho.

Grados de Hipoacusia Frecuencia Porcentaje
Superficial 4 20%
Media 3 15%
Severa 2 10%
Profunda 0 0%
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Tabla 5. Grados de Hipoacuasia en Oido Izquierdo.

Grados de Hipoacusia Frecuencia Porcentaje
Superficial 4 20%
Media 5 25%
Severa 0 0%
Profunda 0 0%

Tabla 6. Hipoacusia sensorial en Oido derecho e Izquierdo.

Frecuencia

Porcentaje

9

45%
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Se les realiz6 logoaudiometria obteniendo en todos los pacientes estudiados
una maxima discriminacion fonemica al 100% en ambos oidos. En 20dB
(15% ,10%), 40dB (40%, 45%), 60dB (15%, 20%)70dB (10%, 5%), 90dB 5%,
5%) y 100dB (15%,15%), en oido derecho e izquierdo respectivamente

(Tabla 7).

Tabla 7. Logoaudiometria en Oido Derecho e Izquierdo

Méxima Discriminacion | OIDO DERECHO OIDO IZQUIERDO
fonémica al 100%

20 dB 15% 10%

40dB 40% 45%

60dB 15% 20%

70dB 10% 5%

90dB 5% 5%

100dB 15% 15%
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De acuerdo a la Tabla 8, A todos los pacientes estudiados se les realizé

timpanometria segun la clasificacion de Jerger obteniendo como resultado

curva tipo A en el 100% de la muestra en ambos oido.

Tabla 8. Timpanometria segun la Clasificacién de Jeger en ambos oidos.

Timpanometria

Oido Derecho

Oido lzquierdo

Curva tipo A

100%

100%

En el analisis global de los reflejos estapediales ipsi y contralaterales ambos

estuvieron presentes en el 75% de los pacientes y ausentes en un 25% de

forma bilateral (Tabla 9).

Tabla 9. Reflejos estapediales ipsi y contralaterales en oido derecho e

izquierdo.

Reflejos estapediales

Oido Derecho

Oido Izquierdo

Presentes

75%

75%

Ausentes

25%

25%
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Tras realizar pruebas térmicas se reporté que el 38.89% vy el 5.56% de los
pacientes a quienes se les pudo realizar diacha prueba presentaron paresia
canalicular en oido derecho e izquierdo respectivamente. Cabe recalcar que
no se les realizd el estudio a 2 de los pacientes de la muestra ya que su
agudeza visual se encontr6 muy deteriorada, motivo por el cual no se pudo

calibrar el equipo utilizado (Tabla 10).

Tabla 10. Paresia Canalicular en Oido Derecho e Izquierdo.

Paresia Canalicular Oido Derecho Oido Izquierdo
Con paresia 38.89% 5.56%
Sin Paresia 61.11% 94.44%
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5. DISCUSION

Como se comento anteriormente se han reportado en diversos estudios la
asociacion entre retinosis pigmentaria y  disminucién de la capacidad
auditiva, asi como alteraciones vestibulares comunmente relacionado como
Sindrome de Usher. La RP puede aparecer como una entidad aislada o
asociarse a otras patologias oculares o sistémicas. Las RP asociadas a otras
patologias o Retinosis Pigmentarias Sindromicas son poco frecuentes
(representan aproximadamente el 12-15% de todos los casos de RP). Las
estadisticas coinciden en que la RP es algo mas frecuente en varones (entre
el 55-65% de los afectados son varones). (5,8,9)

Ademaés, también existen formas atipicas de Retinosis Pigmentaria sin
acumulacién de pigmentos, la Retinosis Pigmentaria central o inversa (en la
que los hallazgos oftalmologicos se encuentran en las porciones centrales de
la retina, en lugar de en la periferia).(10)

El sindrome de Usher es una enfermedad que asocia sordera neurosensorial,
retinosis pigmentaria (RP) y en algunos casos disfuncién vestibular. Es una
enfermedad heterogénea tanto clinica como genéticamente que, desde el
punto de vista sanitario, tiene un interés elevado por el alto grado de
incomunicacion social que representa para los pacientes.(9)

La RP aparece siempre posteriormente a la sordera.(9)

En algunos casos de sindrome de Usher no pueden catalogarse facilmente y
no entran en ninguna de estas categorias: es el sindrome de Usher Atipico
(9,14).

En la literatura mundial existen escasas publicaciones a cerca del Sindrome
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de Usher Atipico, asi como tampoco se cuenta en la literatura nacional con la
prevalencia de casos de retinosis pigmentaria simple asociada a alteraciones
audiolégicas y vestibulares las cuales puedan aparecer posteriormente al
primer padecimiento. Los articulos publicados soélo clasifican al Sindrome de
Usher en tres o cuatro categorias, siendo esta Ultima la que interesd a
nuestro estudio ya que incluye al Sindrome de Usher Atipico que no cumple
con los todos los criterios de las primeras tres categorias.

Para lograr un diagnostico acertado del Sindrome de Usher, es necesario
realizar evaluaciones tanto a nivel genético como oftalmoldgico y audioldgico.
Para establecer el tipo clinico o clasificacion fenotipica de cada afectado, es
de vital importancia tener muy claros los criterios diagnésticos que los
diferencian.(12,14)

Dado que en los paises de tercer mundo es dificil contar con el acceso a
estudios audioldgicos y vestibulares, menos aun al estudio genético, nos
seria de gran utlidad realizar dichos estudios en los casos de retinosis
pigmentaria no sindromica, los cuales no se presenta con los datos mas
comunes y en el orden tipico de los tipos de Sindrome de Usher mas
conocidos, lo que nos orientaria a dar un seguimiento mas completo a los
pacientes con retinosis pigmentaria con probable Sindrome de Usher Atipico
en el que en un inicio no presentan alteraciones auditivas y vestibulares como
es de esperarse y de esa forma dar un diagnéstico y opciones de tratamiento
gue mejoren la calidad de vida del los individuos afectados.

Con el analisis estadistico se pudo observar que en el 45% de los pacientes
estudiados en el presente trabajo, cursan con hipoacusia sensorial, contrario

a los que reporta la investigacion de Muhammad Imran Khan y colaboradores
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(en junio de 2011), donde el 100% de los pacientes con retinosis
pigmanetaria no sindromica presentaron audicion normal. No se encontraron
datos que nos indiquen reclutamiento aunque si algunos presentaron
ausencia de los reflejos estapediales lo cual concuerda con los hallazgos en
la audiometria. También se les realiz6 pruebas térmicas en ambos oidos para
encontrar si existia paresia canalicular, de los cuales sorprendentemente un
38.89% y 5.56% de los pacientes en el oido derecho e izquierdo
respectivamente la presentaron, sin embargo es de interés resaltar que
ninguno refirié clinicamente sintomatologia vestibular. Todos los datos antes
mencionados no coinciden en su totolidad, con los encontrados en la
literatura (Dyce et al., 2000, Rangel et al.,, 2004, Martinez et al., 2009,
Rodriguez et al 2009) ya que segun ésta, la mayoria de pacientes que cursan
con el Sindrome de Usher Tipico que clinicamente ha sido dividido en tres
tipos, se diferencian uno de otro por la severidad y la progresion de la pérdida
auditiva y por el grado del compromiso vestibular: El sindrome de Usher tipo |
(USH1), caracterizado por una sordera profunda y una disfuncién vestibular
congénitas y RP de aparicion prepuberal usualmente; El sindrome de Usher
tipo 1l (USH2) suele presentarse como una pérdida de audicion mas leve de
media a severa, sin afectacion vestibular y con una apariciéon de la RP mas
tardia y; El Usher tipo Il (USH3) tanto la sordera como la RP son
progresivas y la afectacion vestibular es variable.(8,9, 13,14). Estos pacientes
aun no cuentan con estudios audiolégicos mas objetivos como las emisiones
otoacusticas y electrofisiolégicos como los potenciales auditivos evocados de
tallo cerebral los cuales serian de gran importancia realizar en estudios de

investigacion posteriores para corroborar y por ende completar lo mejor
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posible la valoracion de los pacientes y obtener resultados méas contundentes
los cuales podrian orientarnos a una entidad poco estudiada como es el

Sindrome de Usher Atipico.
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6. CONCLUSIONES

Los hallazgos encontrados en estos pacientes son de gran importancia
clinica, aunque no toda la muestra presento alteraciones auditivas, si un 45%
las tuvo, siendo estas hipoacusia sensorial superficial o media. Por lo que
consideramos que nos encontramos ante pacientes con sindrome de Usher
Atipico, descrito pobremente en la literatura. Es por esta razon que
proponemos realizar estudios mas completos para saber el orden de
aparicion de dichas patologias, ya que generalmente se le da méas atencién a
la hipoacusia congénita o0 en etapas tempranas, sin dar un seguimiento
oftalmoldgico y audiol6gico completo, incluyendo pruebas objetivas y estudios
electrofisioldgicos, en pacientes adultos y sin antecedentes familiares con
Sindrome de Usher ya diagnosticado anteriormente. Cabe recalcar que en
este estudio también se incluyeron adultos seniles, sin ninguna patologia
vascular o metabdlica de base, sin embargo no podemos descartar que de
estos sus alteraciones auditivas se deban a presbiacusia y no propiamente al
Sindrome de Usher Atipico.

Los datos vestibulares encontrados son también de gran interés, ya que al
realizar pruebas térmicas binaurales con el videonistagmograma un numero
importante de pacientes presento registro de paresia canalicular
principalmente en el oido derecho 38.89%, sin presentar sintomatologia
alguna, sin embargo seria importante realizar estudios mas completos que
incluyan un cuestionario que nos avale si presentan o no sintomatologia

previa al estudio y posterior a éste.
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Todo esto con el fin de poder encontrar datos que nos orienten al Sindrome
de Usher Atipico, del cual no contamos con mucha informaciéon y creemos

gue es lo que finalmente padece la poblacion estudiada.
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8. ANEXOS
INSTRUMENTOS
ESTUDIOS AUDIOMETRICOS

. Audiometria

Oido derecho:

Oido izquierdo:

. Logoaudiometria
Maxima discriminacion fonémica:

Oido derecho Oido izquierdo

. Timpanometria

Oido derecho Oido izquierdo

. Reflejos estapediales
Oido

derecho

Oido

izquierdo

ESTUDIOS VESTIBULARES: Pruebas térmicas con agua fria (30°C) y agua

caliente (44°C).
Paresia canalicular:

Oido derecho

Oido izquierdo
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CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

Fecha:

Nombre del paciente:

Familiar responsable:

Acepto participar en el protocolo de investigacion Hallazgos Audiométricos y Vestibulares en
pacientes con Retinosis Pigmentaria, el cual se realiza en el INSTITUTO NACIONAL DE
REHABILITACION (Calzada México Xochimilco, Tlalpan), en donde se le realizard una
valoraciéon audiolégica mediante audiometria, impedanciometria asi como valoracion

vestibular (Videonistagmografia) especificamente pruebas térmicas.

Se pueden presentar por la valoracién audioldgica y vestibular sensacion de zumbido, de
oido tapado y mareo momentaneos, sin causarle complicaciones a mediano ni a largo

plazo.

Soy consciente de que puedo abstenerme a que mi familiar participe en este protocolo o de

retirarme en el momento que lo desee.

Nombre y firma del familiar Dra. Marisol L6épez Cabrera.

Responsable Médico Investigador.

Testigo
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