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INTRODUCCION

La distrofia cono bastdn es una distrofia de retina que pertenece al grupo de las retinopatias
pigmentarias, es una enfermedad rara con una prevalencia de 1 en 40,000.

La distrofia cono bastdn se caracterizan por el depdsito de pigmento visible en macular en la
exploracién de fondo de ojo, en contraste a la tipica retinosis pigmentaria la cual se le conoce
también como distrofia bastén cono resultado de la perdida primaria de bastones seguida de la
perdida de conos, la cual en la distrofia cono bastén pasa al contrario.

La distrofia cono bastdn se caracteriza por un involucro primario de conos y en algunas ocasiones
la perdida concomitante tanto de conos como bastones lo que explica los sintomas principales de
la enfermedad los cuales serian; disminucién de la agudeza visual, alteraciones de la visién al
color, fotofobia, disminucién de la sensibilidad en el campo central de la vision, seguido de la
disminucién de la sensibilidad en el campo periférico de la visién y ceguera nocturna.

El curso clinico de la distrofia cono bastén es generalmente mas severo y rapido que la que la
distrofia bastdon cono, lo que lleva a la ceguera, en los estadios finales es dificil diferenciar el tipo
distrofia que presento el paciente.

La distrofia cono bastdn principalmente no se asocia a ningln sindrome, aun que puede ser parte
del Sindrome de Bardet Bield y de la Ataxia Espinocerebelar tipo 7, en la variedad no sindromatica
se encuentra un patréon genético heterogéneo en donde se han encontrado implicado mds de 10
genes, los cuatro genes que han sido descrito principalmente son el ABCA4 causa de la
enfermedad de Stargardt en un 30-60% se asocia a un patron autosomico recesivo, CRX y GUCY 2D
son los responsables principales de un patrén autosomico dominante y RPGR responsable del
patrén ligado al X.

El diagnostico de la Distrofia cono bastén se basa en la historia clinica, en la exploracién
oftalmolégica, pruebas electrofisioldgicas y pruebas moleculares. En la actualidad no existe una
terapia que detenga la evolucion de enfermedad o que restaure la vision, el prondstico visual es
pobre, por que el manejo es multidisciplinario con la ayuda del asesoramiento genético, la
rehabilitacion visual y el manejo psicolégico.



RESUMEN

La Distrofia Cono Bastén es una patologia bastante interesante, por lo que para poder entenderla
vamos a hablar del desarrollo embrionario de la retina, de la macula y del epitelio pigmentario ya
que son estructuras que estdn alterados, también hablaremos de la anatomia y de la fisiologia de
cada una de estas estructuras ya que al conocer lo normal podremos correlacionarlo con las
manifestaciones y la clinica.

Lo siguiente es conocer la enfermedad desde la definicién, la epidemiologia, los signos y sintomas,
las alteraciones anatdmicas, los diagndsticos diferenciales, los estudios de gabinete, el prondstico
y el manejo que se les debe de brindar a estos pacientes.

Se presentara el caso clinico de un paciente del hospital “Dr Luis Sdnchez Bulnes”donde podremos
correlacionar la literatura con el caso clinico, para continuar con la discusién del caso y como se
llego al diagnostico y por fin las conclusiones del caso clinico.



EMBRIOLOGIA DE RETINA

Retina

La retina neurosensorial se origina de la capa mas interna de las células neuroectodermicas del
caliz éptico, la diferenciacién de esta capa celular comienza precozmente y en el primer mes tras
la fecundacién la actividad mitética ha producido tres o cuatro hileras compactas de células que
aumentan rapidamente de nimero. Los nucleos se separan en los dos tercios externos de la retina
primordial hacia la capa externa del cdliz dptico, esta zona se conoce como zona primitiva, los
apices ciliados de las células se dirigen hacia fuera, hacia la cavidad del ventriculo éptico, el tercio
interno de la retina en desarrollo inicialmente estd desprovisto de nucleos y se denomina zona
marginal interna que finalmente se diferencia en la capa de fibras nerviosas. Las zonas primitiva y
marginal se pueden reconocer solo hasta la séptima semana de gestacion.

La diferenciacion de la retina comienza en el centro del caliz dptico y gradualmente se extiende
periféricamente hasta su borde, a las cinco semanas las futuras células ganglionares y de muller
han migrado desde las capas neuroepiteliales externas hacia la cavidad vitrea, en consecuencia los
nucleos de las células neuroblasticas se segregan en dos capas la capa neuroblastica interna y
externa la cual estd separada por la capa de fibras nerviosas transitorias de Chievitz la cual se
convierte en la capa plexiforme interna entre la semana 9 y 12 de la gestacidn, excepto en la
macula donde persiste hasta el nacimiento.

Las células ganglionares son las primeras células de la retina que se diferencian claramente, por
sus prolongaciones axonales y sus arboles dendriticos que comienzan a desarrollarse hacia la sexta
semana de gestacion, los axones mas proximales al polo posterior son los primeros que entran en
el tallo dptico para formar el nervio dptico.

Las prolongaciones de las células de muller se extienden desde la membrana basal interna de la
vesicula dptica hacia el ventriculo éptico, tan pronto como los foto receptores aumenten de
tamafio y se hacen morfolégicamente diferenciados como conos el desarrollo de complejos de
union en las superficies laterales adyacentes de estas células y la formacién de la membrana
limitante externa.

Los fotoreceptores se originan de la capa mas externa de células neuroblasticas, la actividad
mitética que es abundante en las capas neuroblasticas externas en la semana 4-12 desaparece en
la retina central hacia la semana 15 de la gestacién y la diferenciacién de los conos comienza en la
region de la futura févea, los cilios de los apices celulares que habian invaginado el epitelio
pigmentario desaparecen y se forman los precursores de los segmentos externos.



La diferenciacion de los segmentos externos de los conos comienza a los 5 meses cuando se
forman multiples invaginaciones en la membrana plasmatica de las prolongaciones, los cuerpos
celulares de los bastones estan dispersos entre los conos y se reconocen por primera vez por sus
nucleos oscuros con cromatina periférica condensada, los segmentos externos de estos se forman
durante el séptimo mes de gestacion.

Macula

La diferenciacidn de las neuronas, los foto receptores y las células gliales en la févea se produce en
fases tempranas porque esta region es el punto focal del desarrollo centro periférico de la retina.

Los diferentes tipos celulares asi como muchas sinapsis y uniones intracelulares ya estan
establecidos hacia la 15 semana de gestaciéon. El adelgazamiento de las capas de células
ganglionares y nuclear interna comienza a las 24-26 semanas de gestacion y da lugar a la primera
excavacion reconocible en la zona macular, la depresién féveal se hace mas prominente hacia el
séptimo mes como consecuencia del marcado adelgazamiento de la capa nuclear interna. En este
momento se han producido muchos cambios en los conos; la anchura de los segmentos internos
ha disminuido, su longitud ha aumentado, al igual que la capa de fibras de Henle, a los 8 meses
solo quedan dos capas de células ganglionares y la capa nuclear interna se a reducido a 3 hileras o
menos. Al nacimiento los axones de las células bipolares que pasan las capas plexiformes internas
constituyen la capa de Chievitz, la recolocacién de todas las capas hacia la periferia de la
pendiente féveal deja que los nlcleos de los conos estén descubiertos para el 4to mes de
nacimiento, el remodelado de la févea termina hacia el 4to afio de edad.

Epitelio pigmentario de la retina

La actividad mitdtica continda con las células epiteliales columnares pseudoestratificadas que
constituyen la pared externa del caliz éptico hasta la sexta semana de gestacion. Los bordes
apicales de las células adyacentes ya estdn unidos por complejos de unién con zonulas de oclusiéon
y zonulas adherentes. Hacia la 6ta semana comienza la melanogenia desaparecen
simultdaneamente los cilios que habian estado presentes de la retina nuerosensorial.

Las células EPR son las primeras en producir melanina, ya sea en la retina o en la coroides las fases
de produccion de la melanina son las mismas, premelanosomas y melamosomas.

La diferenciacion del EPR comienza en el polo posterior y avanza anteriormente de modo que a
las 8 semanas de la gestacidn el EPR esta organizado como una Unica capa de celular columnares
hexagonales localizadas posteriormente, se piensa que el EPR es funcional entre el 3 y 4to mes de
gestacién. La membrana basal del EPR se convierte en la porcidén interna de la membrana de
Bruch. Las células epiteliales pigmentarias embrionarias tienen una marcada influencia inductiva
sobre el desarrollo de la coroides, la esclerdtica y la retina neurosensorial.



ASPECTOS BASICOS DE LA ANATOMIA DE RETINA
Retina

El fondo del ojo es la parte del ojo que puede ver mediante oftalmoscopia, que incluye la retinay
sus vasos, Y la cabeza del nervio dptico.

La retina es una estructura fina y transparente, que un corte trasversal se observa la disposicién de
las capas que la conforman de externa a interna:

-EPR y su membrana basal

-Segmentos internos y externos de bastones y conos
-Membrana limitante externa

-Capa nuclear externa (nucleos de los fotoreceptores)
-Capa plexiforme externa

-Capa nuclear interna

-Capa plexiforme interna
-Capa de células ganglionares

-Capa de fibras nerviosas

-Membrana limitante interna

La capa de fotoreceptores estda formada por células neuroepiteliales muy especializadas
denominadas conos y bastones. Cada una de estas células estan formadas por un segmento
externo y uno interno, los segmentos externos rodeados por una matriz de mucopolisacaridos
contactan con las prolongaciones apicales del EPR.

El baston estd formado por un segmento externo que contiene multiples discos laminares
similares a una pila de monedas vy un cilio conector central que tiene una configuracién
transversal , el segmento interno del bastén se subdivide en dos elementos adicionales una
elipsoide externa que contiene gran numero de mitocondrias y un miode interno que contiene una
gran cantidad de glucdgeno, el miode se continua con el cuerpo principal donde estd localizado el
nucleo, la porcion interna de la célula contiene el cuerpo sinaptico o esférula del bastén que esta
formada por una Unica invaginacion que alberga a dos prolongaciones de células horizontales y
una o mas dendritas bipolares centrales. 5



Los segmentos externos de los conos tienen una morfologia diferente dependiendo de su
localizacién en la retina, los conos extrafoveales de la retina tienen elipsoides y mioides cdnicas y
sus nucleos tienden a estar mas cerca de la membrana limitante externa que los nucleos de los
bastones, los segmentos externos de los bastones y conos es similar solo difiere en que los discos
de los bastones no estan unidos a la membrana celular, el cuerpo sindptico del cono o pediculo es
mas complejo que la esférula del bastdn, los pediculos establecen sinapsis con otros conos o
bastones asi como células horizontales y bipolares. Los conos foveales tienen segmentos internos

cilindricos igual que los bastones pero por lo demds son histoldgicamente idénticos a los conos
extrafoveales.
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La macula de 5-6mm de didametro esta entre las arcadas vasculares temporales, en el centro de la
macula esta la fovea rica en conos responsable de la vision del color y de la maxima agudeza
visual. En la periferia extrema se puede observar la ora serrata que es la unién de la retina con la
pars plana mediante gonioscopia u oftalmoscopio indirecto. El color rojizo del fondo se debe a la
transmision de la luz reflejada desde la esclerética posterior a través del lecho capilar de la
coroides.

La fovea es la depresidn retiniana central concava de aproximadamente 1.5mm de didmetro, sus
bordes son inexactos desde el punto de vista clinico, alrededor de la fovea se encuentra la
parafovea 0.5mm de anchura donde la CCG, la CNI y la CPE tienen su maximo grosor, alrededor de
esta zona esta la perifovea de 1.5mm de anchura. La foveola la depresidén central dentro de la
fovea localizada aproximadamente 4mm temporar y 0.8mm inferior al centro del nervio dptico,
mide aproximadamente 0.35mm, en esta zona solo se encuentran fotoreceptores, células de
Muller y otras células gliales. La capa de fotoreceptores de la fovea estd formada completamente
por conos, cuya elevada densidad explica la alta agudeza visual.



El bloqueo de la fluorescencia de la coroides que se observa en la macula durante la angiografia
con fluoresceina esta producida en parte por el pigmento xantéfilo y en parte por el mayor
contenido de melanina del EPR en févea.

Epitelio Pigmentario de la Retina

El epitelio pigmentario de retina estd formado por una mono capa de células hexagonales que se
extienden en direccién anterior desde la papila dptica hasta la ora serrata donde se fusionan con
el epitelio pigmentario del cuerpo ciliar. Tiene una estructura sencilla pero de multiples funciones:

-Metabolismo de la vitamina A

-Mantiene la barrera hematorretiniana externa

-Fagocitosis de los segmentos externos de los fotoreceptores

-Absorcién de la luz

-Intercambio caldrico

-Formacidn de la membrana basal

-Produccidn de la matriz de mucopolisacaridos que rodea a los segmentos externos
-Transporte activo de materiales hacia el EPR y desde el mismo

El citoplasma de las células del EPR contiene multiples granulos de lipofuscina probablemente
proceden de los discos de los fotoreceptores y representan cuerpos residuales que se originan por
la actividad de los fagosomas. Los fagosomas son vesiculas recubiertas por la membrana que
contiene segmentos externos de disco que han sido englobados por el EPR, durante toda la vida
se excretan por debajo de la membrana basal del EPR cuerpos residuales digeridos de manera
incompleta lo que favorece la formacion de drusas.



DISTROFIA CONO-BASTON

Definicién
La distrofia cono bastdn pertenece al grupo de las Retinopatias pigmentarias.
Signos y sintomas

La disminucion de la agudeza visual es el sintoma mas precoz, la fotofobia es también de las
primeras molestias que puede referir el paciente, las discromatopsias y la ceguera nocturna son
sintoma mas tardio.

Polo posterior

En estadios iniciales se puede observar la macula normal o encontrar lesiones finas en macula y
palidez del nervio dptico, en estadios mds avanzados se puede observar depdsitos pigmentarios
parecidos a las espiculas &seas pero en el drea macular, atenuacién de los vasos retinianos y

atrofia de retina.

Foto 1. Polo posterior del ojo derecho e izquierdo donde se observa la papila amarilla, con
disminucién del calibre de los vasos retinianos y atrofia en el drea macular.



Campo visual

Vamos encontrar primero un escotoma central en el campo visual el cual va ir avanzando hacia la
periferia del campo visual, al contrario de lo que ocurre con la distrofia bastén cono.
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Figura 1. Campo visual del ojo izquierdo donde se observa un escotoma central.
Electroretinograma

En el eletroretinograma se va encontrar una disminucién de la amplitud en ambas ondas tanto la
onda a como la onda b, aun que el involucro principal sera en la onda b de la fase fotopica al
estimular principalmente los conos en comparacion de la onda b de la fase escotopica donde se
estimulan principalmente los bastones.
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Figura 2. Electroretinograma en fase fotdpica donde se observa una ausencia de respuesta a los
conos.

ERG: ROD RESPONSE.

- -

— S s L ] - -~ -
- — - - - TLa g IR mE -

y
1
¢

|

Figura 3. Electroretinograma en fase escotopica donde se observa la onda b disminuida.

Epidemiologia

La prevalencia de la Distrofia cono-bastdn se estima en 1/40,000, por lo que es diez veces menos
frecuentes que la retinosis pigmentaria.
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Clinica
-Distrofia cono bastén no sindromatica

La distrofia cono-bastén se presenta como una enfermedad macular o como una retinopatia
difusa con predominio de dano macular, los sintomas principales del paciente nos llevan a
sospechar en una afeccién a nivel de los conos como es la disminucién de la agudeza visual y
perdida de la sensibilidad en el campo visual central, aun que en ocasiones se pueden ver
afectados desde el inicio conos y bastones manifestdndose con pérdida de la vision y ceguera
nocturna. En términos generales la distrofia cono-bastén es una enfermedad mas agresiva que la
retinosis pigmentaria ya que el paciente pierde la visién a mas temprana edad. Se han descrito dos
estadios en el curso de la enfermedad.

Estadio 1 Estadio 2
Sintomas principales -Disminucién de la agudeza visual -Ceguera nocturna
-Intensa fotofobia -Nistagmo

-Grados variable de discromatopsia

Inicio -Primera década de la vida
Exploracion -Depdsitos pigmentarios y atrofia de | -Depésitos pigmentarios y atrofia
retina en el drea macular en la macula y en la retina

-Vasos retinianos normal o | periférica.
disminuidos de tamafio
-Nervio  Optico  pdlido  sector

temporal

Campo visual -Escotoma central -Pérdida progresiva del campo

visual periférico

Angiografia con | -Defecto en ventana redondo

Fluoresceina hiperfluorescente con un centro
hipofluorescente

Electroretinograma -La respuesta a conos estd mas | -La respuesta de conos vy
afectada que la de bastones bastones estan disminuidas

Distrofia cono-bastén sindromatico

Hay algunos sindromes a los cuales se asocia la Distrofia cono-bastén
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-Sindrome de Bardet Bieldl

Es una enfermedad autosomica recesiva con una prevalencia de 1/13,500 a 1/60,000. Se asocia la
distrofia de retina con polidactilia, obesidad, hipogonadismo, retraso mental y malformaciones
renales que pueden causar falla renal. En la mayoria de los casos se describe una distrofia bastén
cono, aun que se ha reportado un involucro macular indicando una distrofia cono bastén, paciente
principalmente manifiesta baja visual y fotofobia, en la angiografia con fluoresceina se encuentra
hiperfluorescencia foveo macular, casi siempre se establece el diagnostico en la primera década
de la vida aunque puede ser dificil hacer el diagnostico. Se han descrito mas de doce genes
afectados que codifican las proteinas de las estructuras de los cilios.

-Ataxia Espinocerebelosa tipo 7

Es una enfermedad autosomica dominante, causando una degeneracidon espinocerebelar por
expansion de la poliglutamina en la proteina ataxin. La enfermedad retiniana inicia principalmente
de macula para extenderse a toda la retina. Al inicio la enfermedad se presenta solo como distrofia
de retiniana antes de iniciar las manifestaciones neurolégicas.

-Enfermedades Ectodermicas

La distrofia cono-bastdn también se puede encontrar en: Amelogenesia Imperfecta, Hipotriquiosis
con distrofia macular juvenil, Sindromes dismorficos y Alteraciones metabdlicas.

Etiologia de la Distrofia cono-bastén No Sindromatico

La Distrofia cono-bastén no sindromatica tiene un patrén genético heterogéneo, por lo que se han
descrito diferentes tipos de herencia mendeliana.

lera categoria 2da categoria 3era categoria 4ta categoria
Gen -CRX (principal) -ABC4 30-60% -RPGR -GUCY2D
5-10% -GUCA1A -CORD
-RIM1 -LCA
-HRG4
Herencia Autosomica Autosomica Ligado al X Porcentaje
Dominante Recesivo indeterminado al
X

Método Diagnostico

El diagnostico clinico se basa en la disminucién de |la agudeza visual temprana y fotofobia, lesiones
en el fondo del ojo, con disminucién de la respuesta de los conos en el electroretinograma y
progresion de los hallazgos. El electroretinograma continua siendo la prueba diagndstica sobre
todo en pacientes en estadios tempranos donde no se observa cambios en el polo posterior, la
prueba debe repetirse al afio o dos afios.
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En la actualidad las pruebas moleculares no se realizan de rutina por la gran heterogenicidad
genética de la enfermedad. Aun que las mutaciones que mds se buscan son ABCA4, CRX, GUC1A
que son las frecuentes.

Diagnostico diferencial

Las distrofias cono-baston deben diferenciarse principalmente de las retinopatias primarias
periféricas y de las distrofias maculares.

-Retinosis Pigmentaria

-Amaurosis Congénita de Leber
-Maculopatias

-Enfermedad de Stargardt

-Distrofia de Conos

-Enfermedades de Retina estacionarias
Manejo y tratamiento

En la actualidad no existe un tratamiento que detenga la evolucién de la enfermedad o restaure la
vision. Aun que si existen diferentes estrategias para disminuir el proceso degenerativo como son
la proteccién solar, vitaminoterapia, el manejo de las complicaciones como catarata, edema
macular quistico, inflamacion.

Debe ponerse principal énfasis en los lentes con filtros para disminuir la fotofobia y mejorar la
calidad visual, en la ayuda psicolégica y social ya que la gran mayoria de los pacientes para la
segunda década de la vida son legalmente ciegos.

-Asesoramiento genético

Una vez realizado el diagnostico el paciente y su familia debe recibir un asesoramiento genético
sobre la enfermedad, por lo que es importante establecer un diagnostico fenotipico y asi informar
al paciente y a la familia sobre el riesgo de padecer o trasmitir la enfermedad a su descendencia,
incluyendo las posibles medidas para tratar o retrasar los sintomas de la enfermedad y evitar la
transmisién de la misma.

-Diagnostico prenatal

El diagnostico prenatal se puede realizar en las familias en el cual se conoce el gen responsable de
la enfermedad mediante amniocentesis o biopsia corionica, aun este sigue siendo un tema ético y
bastante discutido por el riesgo asociado y porque no existe tratamiento.
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REPORTE DE CASO CLIiNICO

El siguiente caso clinico se trata de un paciente masculino de 27 afios de edad que acude a la
Asociacion Para Evitar la Ceguera en México Hospital “Dr. Luis Sdnchez Bulnes”, por disminucién
de la agudeza visual central en ambos ojos a la que se asocia fotofobia de un afio de evolucidn.

A la anamnesis el paciente niega antecedentes heredo-familiares al igual que personales
patoldgicos y no patoldgicos, quirdrgicos y alérgicos.

A la Exploracion oftalmoldgica encontramos una agudeza visual del ojo derecho (OD) 20/200 y del
ojo izquierdo (Ol) 20/150, con una refraccién de OD -1.75=-2.00 a 95° y Ol -1.75=-2.25 a 85°.

En la ultrabiomicroscopia de ambos ojos encontramos parpados normales, conjuntiva normal,
cornea transparente, cdmara anterior formada, iris regular y reactiva, baja dilatacién
farmacoldgica encontramos el cristalino transparente, vitreo transparente, papila redonda bien
delimitada de coloracidon naranja con salida de los vasos retinianos centrales, el calibre de los
vasos arteriales disminuido de grosor, en el area macular se observa cambios atréficos de la retina,
con cambios de la coloracion amarillo, por fuera de las arcadas de observa hipo-hiper
pigmentacion de la retina (foto 1y 2).

Con estos datos clinicos hasta el momento se llego al diagnostico probable de Enfermedad de
Stargardt, por lo que se le solicito al paciente angiografia con fluoresceina (foto 3 y 4) con la cual

ya contaba el paciente, estudios de electrofisiologia (foto 5,6), tomografia de coherencia dptica
(foto 7y 8).

Fotoly?2
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Foto 3 y 4. Angiografia con fluoresceina en etapa tardia donde se observa hipo-hiperfluorescencia
en el area macular en la retina periférica.
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Foto 5. Electroretinograma fase fotopica donde no se encuentra respuesta de los conos.
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Foto 6. Electroretinograma fase escotopica donde se encuentra la respuesta de los bastones
disminuida. 15




Al paciente se le realizo electrooculograma el cual también se encontré alterado con indice de
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Figura7 y 8. Tomografia de coherencia dptica se observa una atrofia generalizada de la retina.

Al integrar todos los datos del paciente se llego al diagnostico de Distrofia generaliza tipo cono

bastén, por lo que se envid al servicio de Baja vision y Genética para brindarle al paciente un

manejo integral.
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DISCUSION DEL CASO

Este caso es bastante interesante ya que es una enfermedad rara como se describe en la literatura
de 1/40, 000 habitantes. Se debe sospechar en todos los pacientes que refieran disminucién de la
agudeza visual central bilateral y se asocia a fotofobia o discromatopsias de inicio temprano.

Es importante realizar un buen interrogatorio sobre antecedentes heredo familiares ya que se
puede trasmitir de forma autosomica dominante y asi comenzar a integrar un probable
diagnostico, también se debe interrogar al pacientes sobre antecedentes personales patoldgicos
neuroldgicos, renales, dismorficos ya que se asocia a otros sindromes, importante observar al
paciente desde que llegue al consultorio por datos como obesidad, retraso mental, alteraciones de
la marcha.

Esta descrito que con una buena anamnesis se llega al diagnostico en un 70-80% , por lo que para
aumentar el éxito diagnostico es importante hacer una buena exploracién oftalmolégica vy
correlacionar signos y sintomas con las caracteristicas observadas en la exploracién, el siguiente
paso es hacer diagndstico diferencial de las entidades mas frecuentes tomando en cuenta la edad,
el sexo, el area afectada, y asi poder tomar la mejor decision de que estudios realizar para
confirmar o eliminar nuestros diagndsticos.

En nuestro caso se realizo un diagnostico presuntivo de Enfermedad de Stargartd el cual se
buscaba confirmar o eliminar con los estudios, que el principal estudio que nos guio al diagnostico
fue el electroretinograma al encontrar una disminucion de la onda b en la fase fotopica que nos
habla de un dafio en los conos lo cual concordaba con la baja visual central y con la fotofobia, algo
inesperado fue que también la onda b de la fase escotopica que corresponde a los bastones
también estaba disminuido lo que al interrogatorio el paciente refiere tener problemas para ver en
la noche lo cual concuerda con el estudio; el interrogatorios, la clinica y los estudios nos llevaron al
diagndstico del paciente.

Lo dificil del caso no termina con el diagndstico si no que inicia con la rehabilitacidn visual, social,
con el asesoramiento genético y psicoldgico, es importante brindarle un apoyo multidisciplinario
ya que la gran mayoria de los pacientes con esta patologia se encuentran en edad productiva.
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CONCLUSION

Paciente con baja visual central bilateral, fotofobia y discromatopsias pensar en Distrofia Cono
Baston.

Realizar siempre un buen interrogatorio de los signos y sintomas, de los antecedentes
heredofamiliares y personales.

Explorar al paciente desde que entre al consultorio y realizar una buena exploracién oftalmoldgica.
Integrar todos los datos para realizar diagndsticos diferenciales mas frecuentes.
Seleccionar las pruebas de gabinete mds adecuadas para confirmar o eliminar el diagnostico.

Enviar al paciente a asesoramiento genético, psicoldgico y a rehabilitacién visual.
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