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Resumen

Introduccién

El albinismo éculo y albinismo 6culo cutaneo son dos formas de alteracion
diferente y que tienen en comun la reduccién o ausencia de pigmento en los
ojos. Las evidencias clinicas como hipo pigmentacién uveal, deficiente
agudeza visual entre 20/80 y 20/400 y en ocasiones nistagmo son detectables
a temprana edad y su severidad esta asociada al subtipo genético.

Objetivo

Determinar las caracteristicas de las alteraciones en la via visual mediante
estudio de potenciales visuales evocados en pacientes que presentan
albinismo ocular y albinismo oculo cutaneo que solicitaron atencién en el
Servicio de Neurofisiologia del Hospital General 20 de Noviembre durante el
periodo comprendido de marzo 2012 a febrero del 2015.

Material y Método

Se revisaron 4500 expedientes de pacientes atendidos en oftalmologia y se
seleccionaron los casos prevalentes con diagndstico confirmado de albinismo
oculo y albinismo 6culo cutaneo y se determinaron variables oftalmologicas
como hipermetropia, miopia, astigmatismo alto, fotofobia, estrabismo,
difraccién, agudeza visual y amplitud de onda P100

Resultados

La prevalencia del evento es muy baja en los pacientes atendidos en el
Hospital General 20 de Noviembre (0.06%), los casos correspondieron a
varones entre 10 y 14 afos, la razon evidencid que por cada 900 pacientes sin
albinismo 6culo cutaneo se presenté uno con esta alteraciéon 1:900. No se
determinaron diferencias estadisticamente significativas de amplitud de onda
P100 en el ojo derecho por hemisferio (p=.127), en el ojo izquierdo estas
diferencias si fueron estadisticamente significativas (p<.05).

Conclusiones
Estos resultados muestran que los Potenciales visuales evocados son una

prueba confiable en el diagnéstico de Albinismo lo cual ayudara a actualizar y

conocer el comportamiento del albinismo en nuestro pais, establecer la



susceptibilidad y conocer variables de la poblacidn en riesgo y promover lineas

de investigacion sobre calidad de vida.

1. INTRODUCCION

Las alteraciones visuales y oculares relacionadas con el albinismo oculo
cutaneo y ocular generan baja visidon, lo cual dificulta actividades como
vestirse, comer, escribir, transportarse, comunicarse o interactuar con otros
desde la nifiez, alterandose de forma importante el desempefio escolar y la

calidad de vida.

El albinismo tiene un profundo efecto en el desarrollo del sistema de la via
visual. Normalmente las fibras de la via visual de la retina nasal cruzan la linea
media y se proyectan al hemisferio contralateral del ojo estimulado, mientras
tanto las fibras temporales se proyectan de manera ipsilateral sin sufrir
decusacion de sus fibras. Las fibras nerviosas de la via visual en el albinismo
sufren un cambio en su configuracion de su trayecto por lo cual un gran numero
de las fibras de la retina temporal cruzan la linea media y se proyectan de
manera contralateral a diferencia de las personas sin albinismo que no cruzan
y se proyectan de manera ipsilateral. Los potenciales evocados visuales (PEV)
son pequefas respuestas neuroeléctricas del orden de los 5-20 microvoltios,
extraidas por una computadora mediante la colocacion de electrodos
occipitales sobre el area visual y que aparecen después de la aplicacién de un
estimulo luminoso. Los PEV permiten delimitar si un nifilo con opacidades de
la media presenta o no defectos en las vias visuales centrales. La cooperacion
funcional de los dos ojos al proceso de la visidn se alcanza a los 2 meses de
vida del nifo. Los PEV permiten por consiguiente, la evaluacion de la
binocularidad de la vision desde los primeros meses de vida. Algunos estudios



reportan que existe alteracion de la simetria del potencial visual evocado
amplitud grande y/o latencia corta sobre el hemisferio contralateral,
manteniendo un porcentaje anormal de fibras de decusacién temporal de cada
0jo, que proyectan en el hemisferio contrario. Algunos autores mencionan
encontrarla en pocos pacientes albinos a quienes realizaron este examen. La
exploracion clinica puede ser insuficiente para el diagndstico, la biopsia orienta
el diagndstico pero no es patognomoénica y la electrofisiologia ocular (PEV-
flash) es la clave del método, aunque la sistematica de su registro técnico sigue
siendo controvertida.

2. MARCO TEORICO

2.1 ALBINISMO

El color de la piel es resultado del pigmento llamado melanina el cual es
producido por las células denominadas melanocitos, la melanina no solo
da color a la piel sino que protege a ésta de los rayos solares, cuando no
se produce este pigmento el resultado es la hipo pigmentacién de piel,
cabello y ojos y en algunas ocasiones involucra algunas alteraciones de
las vias del sistema nervioso central, a esta condicion se le denomina

albinismo.”

Cuando el albinismo afecta a los ojos se le denomina albinismo ocular (AO)
que se presenta en dos formas: o bien ligado con patrén de herencia
autosOmica recesiva y bien ligado al cromosoma X, o también afectar a los
ojos y a la piel y se denomina albinismo oculocutaneo (AOC). El albinismo
oculo cutaneo (AOC) es el mas frecuente y se define como un grupo de
desordenes autosdmicos recesivos que ocurren por falta completa o

reduccién de la biosintesis de melanina en los melanocitos que cuyo



resultado son la hipopigmentacion del cabello, de piel y ojos. Tanto en el
AO y AOC siempre hay nistagmo, transparencia del iris y la agudeza visual
es anormal, algunas veces con gravedad suficiente para producir

considerable deterioro visual."?

El patron del comportamiento del tipo de albinismo presenta diferentes
formas de distribucion, signos, sintomas y severidad donde la variabilidad
genética juega un papel importante en todos los afectados hay un
diagndstico comun: falta en alguna proporcion la presencia de melanina

en su cuerpo.®*

Las caracteristicas del albinismo son bastante similares entre subgrupos
pero pueden variar en severidad. Una gran proporcion de pacientes
presenta agudeza visual disminuida, fotofobia, nistagmo, estrabismo y

errores refractivos altos.®

Ante la sospecha de posible albinismo desde el nacimiento deben valorarse

cinco signos y sintomas especificos’:

1. Aspecto general: ojos semicerrados con bizqueo cuando estan
expuestos al sol.

2. Piel variable: color blanco nieve, crema o marron claro.
Pelo: blanco amarillo, crema o marrdn claro (tirosinasa negativos), rojo
o platino (tirosinasa positivos)

4. QOjos: nistagmo, transparencia del iris, fotofobia, disminucion de la
agudeza visual,reduccion del pigmento de la retina, reflejo tipico rosa o
anaranjado, hipoplasia de la fovea, estrabismo alternante y disminucién

de la percepcién de la tercera dimension o sensacion de relieve.



5. En el caso de sindrome de Chediak-Higashi y sindrome de Hermansky-
Pudlak valorar la presencia de epistaxis, hemorragia gingival,
hemorragia excesiva después del parto o extraccion dental, infecciones
de repeticion.

2.2 ALBINISMO Y ALTERACIONES OCULARES

El albinismo 6culo cutdneo (AOC) es un trastorno hereditario autosémico
recesivo, es una condicion genéticamente hetorogénea. y se ha observado
que es el mas frecuente, La ausencia de melanina en el iris, coroides y
cuerpo ciliar (zona uvea del 0jo) y en el epitelio pigmentario de la retina
ocasiona hipoplasia en la fovea lo que direcciona errbneamente a las fibras
del nervio 6ptico en el quiasma durante el desarrollo embrionario.®’ Hasta
el momento se identifican cuatro tipos de albinismo 6culo cutaneo con
manifestaciones fenotipicas definidas (Tabla 1): AOC1 que presenta
subtipos Ay B, AOC2, AOC3 y AOC4 el OCA1A es el mas severo en
virtud a que presenta una falta completa de melanina. (Tabla 1)

Tabla 1. Caracteristicas fenotipicas por grado o tipo de albinismo.

El cabello, pestaias, cejas y piel son de color blanco, el iris es
AOC1A | color azul casi rosa y totalmente transparente. El pigmento no se
desarrolla y puede presentar nevos amelanoéticos, agudeza visual
de i/10 o menos y presencia de fotofobia intensa.

Cabello y la piel pueden desarrollar algo de pigmento con el
AOC1B | tiempo, el iris puede cambiar de azul a verde marrén. Se
manifiestan sensibles a la temperatura ya que pueden presentar
pelo despigmentado en el cuerpo y pelo pigmentado en brazos y




piernas debido a bajas temperaturas. La agudeza visual es 2/10.
Este fenotipo se conocia como albinismo amarillo.

La cantidad de pigmento puede variar, en recién nacidos se

AOC2 | aprecia pelo pigmentado, la presencia de nevos y efélides son

frecuentes, el color del iris y del ojo color rosa esta ausente. La
agudeza visual mejora y puede llegar a 3/10.

Las anomalias visuales no siempre son detectables, tal vez debido

AOC3 |a que la hipopigmentacion no es suficiente para alterar el

desarrollo.

AOC4 | No puede distinguirse de OCA2 en los hallazgos clinicos.

Fuente: 2,4,19
La falta de pigmento de melanina en ojo es un factor de riesgo asociado a los

siguientes diagnosticos:

1.

N o o R~ DN

24,8

Hipoplasia févea (alteracion de la févea o area de la retina donde se
enfocan los rayos luminosos y se encuentra especialmente capacitada
para la vision del color)

Alteracién o enrutamiento anormal de los nervios opticos.

Agudeza visual reducida (20/60 — 20/400)

Nistagmo pendular y latente en algunos casos ’

Posicion compensatoria para controlar nistagmo

Angulo kappa aumentado

Estrabismo: angulo de desviacion variable y asociado con la presencia

de nistagmus

8. Transluminacion de iris

9. Pigmento de melanina en fondo de ojo ausente o reducido



10. Efectos de refraccion
11.Ocasionalmente alteracion de la vision cromatica.

12.Pigmentacion reducida del epitelio pigmentario retiniano

La incidencia de estrabismo es muy alta y se considera que el angulo de
desviaciéon es menor entre aquellos que presentan nistagmos minimos
comparados con aquellos que presentan nistagmos obvios quienes tienden
a desarrollar desviaciones mayores de 12 Dioptrias prismaticas.’

Si bien es cierto que los cuatro tipos de AOC se heredan como trastornos
autosomicos recesivos también lo es que los padres de un nifio afectado
son portadores. Se ha estimado que el riesgo de que otro hijo nazca
afectado es del 25% y los hermanos sanos estan en riesgo 67% de ser
portadoras, cuando una persona nace afectada ésta sera un portador. Cabe

mencionar que los portadores son asintomaticos.* (Imagen 1)

Imagen 1. Patrén hereditario de albinismo.

Padre portador "no Madre orta a "no
fpc adoQ afecta Qr

PSS  P©
@@ @& @& -
NO atectado portador Afectado
DFA P 2 posibiidades de 4 1 posibjidad
de 4

e
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Como la herencia es una variable autosdmica recesiva se presenta la
alteracion del gen que codifica para tirosinasa donde se interfiere en el
paso de tirosina a dioxifenilalanina o DOPA e impide la conversion de
tirosina en melanina, la falta de la enzima significa que no hay DOPA

disponible para mas conversién a melanina.'®"’

Los cuatro tipos de AOC son el resultado de la mutacién de un solo gen:
TYR, OCA2, MATP y TYRP1, que ocasiona la disrupcion de las células
para producir melanina, se ha encontrado que las mutaciones en el gen

MC1R maodifican el curso de la enfermedad. (Tabla 2)

Tabla 2. Gen afectado por fenotipo de AOC.

Fenotipo Gen
AOC1 B o

AOC1A Mutacion del gen TYR (tirosinasa)

AOC1B
AOC2 Mutacién en el gen AOC2

Mutacién de la proteina 1 relacionada con la
AOC3 tirosinasa TYRP1
AOC4 Mutaciones en MATP
Fuente:2
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Autores como Oetting se han abocado al estudio de la mutaciones y
polimorfismos de los genes de pigmentacion y al respecto, el autor
menciona que las mutaciones en seis genes han sido identificadas como
las responsables de diferentes tipos de AO y AOC incluyendo el gen de
la tirosinasa , el gen OCA2 y OCA2 proteina relacionada con la
tirosinasa- -1 gen (TYRP1) y OCA3, el gen de HPS y el sindrome de
Hermansky-Pudla, el gen CHS (CHS1), el sindrome de Chediak-Higashi
y el X- vinculada gen albinismo ocular y OA1. La tirosinasa relacionada
con la tirosinasa-proteina-1 son enzimas en la ruta biosintética de la

melanina.?

En el AOC la hipo pigmentacion o translucencia del iris son
caracteristicas'®, la fotofobia prominente y la hipoplasia foveal de grado
variable que en los ultimos afios se ha confirmado mediante el examen
de la macula a través de la Tomografia de Coherencia Optica (OCT)’ lo
que facilita demostrar que el area foveal presenta diversos cambios
anatomicos en los albinos dentro de los que se cuentan: la pérdida de
contorno y depresion foveal, ausencia de desplazamiento centripeto de
los elementos de la retina interna y de las radiaciones de la capa de fibras
nerviosas de Henle y alteracion en el espesor de las capas retinales.
De forma global las retinas de sujetos con AOC1B tienden a ser mas
maduras que las de los individuos con AOC1A. El manejo a nivel visual
para los pacientes albinos implica la adecuada correccion de errores
refractivos a través de anteojos o lentes de contacto, la disminucion de la
fotofobia y deslumbramiento a través de lentes foto cromaticos, filtros y
el control de la iluminacion en ambientes interiores, la valoracién por baja
vision y la adaptacioén profesional de ayudas teniendo en cuenta las

necesidades y expectativas del paciente. (Imagen 2)* ">
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Imagen 2
Ojos de un paciente con AOC1A: iris totalmente translicidos y de color
casi rosa.

W

En el AOC las células productoras de melanina son importantes para

pigmentar al iris y al epitelio pigmentario de la retina (RPE). Cuando no
se cuenta con el pigmento en el iris y en la retina y la luz se dispersa
dentro del ojo, lo anterior desencadena fotofobia y la agudeza visual
disminuye. En el paciente albino se presentan defectos anatomicos en
el sistema visual como hipoplasia foveal y una decusacién anormal de
fibras del nervio 6ptico. En la imagen 3 se observan caracteristicas
inequivocas de hipoplasia foveal presentando patrones vasculares
maculares anormales donde los vasos retinianos atraviesan la zona
avascular foveal en lugar de marchar a su alrededor. Kirkwood
menciona que en los pacientes albinos la hipoplasia foveal esta
relacionada con la disminucion de melanina y que la derivacion
incorrecta de las proyecciones retinogeeniculares se deben a la

decusacion anormal (Imagen 4)."®
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Imagen 3

Foto de fondo derecho de un paciente con albinismo.

Ausencia de fovea.

ALBINO

PIGMENTADO

Fuente: 35
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Imagen 4
Patrén de Decusacion de Fibra Nerviosa Optica en Individuos

normales y albinos.

Netr_wo
> Oplico o

—> Quiasma <—
Cuerpo
genlcu%do A7
lateral

Normal Albino
Corteza

visual

Fuente:19

Los potenciales evocados visuales (PEV) son pequefas respuestas
neuroeléctricas del orden de los 5-20 microvoltios, extraidas por una
computadora mediante la colocacion de electrodos occipitales sobre el

area visual y que aparecen después de la aplicacion de un estimulo
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luminoso. El flash fue el primer estimulo visual empleado y su uso fue
unico hasta mediados de la década de los sesenta. Actualmente su
empleo se restringe a la evaluacién de la respuesta visual en lactantes y
nifos durante la primera infancia, en sujetos poco colaboradores o que
adolecen de grandes defectos en su agudeza visual y como monitor en

cirugia.™

Los trabajos de Hubel y Wiesel con primates demostraron que las neuronas
del area responden mejor a estimulos luminosos que proyectan contrastes
entre el claro y el oscuro, en forma de un patrén reversible o cambiante, que a
un estimulo uniformemente claro como el flash.** Spehlman vy col. en 1965
comenzaron a utilizar en el campo clinico una luz modelada para la
estimulacion visual en lugar de luz difusa obteniéndose sensibles diferencias
en las respuestas eléctricas en sujetos normales, esta diferencia se manifiesta
principalmente por la presencia de una "onda tardia" positiva en superficie y
actualmente es la mas usada.?’ Los PEV se inician con la estimulacién de las
células ganglionares en la retina de los 3 grados del campo principalmente??,
siendo asi una respuesta foveal esencialmente. Los impulsos iniciados en la
retina viajan por las vias Opticas hasta la corteza estriada y paraestriada en

donde se produce la respuesta P100.%
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2.3 APLICACIONES CLINICAS EN OFTALMOLOGIA.

En las neuropatias oOpticas toxicas por efecto del etambutol, de la
quinina y del tabaco-alcohol®*, los PEV muestran anormalidades aun
antes de haberse evidenciado alteraciones en la agudeza visual, vision
de colores o en el fondo de ojo. Son utiles también en la evaluacion
objetiva de la agudeza visual en lactantes, nifios y adultos y de los
defectos de los campos visuales.?® Pueden detectar rapidamente el
dafio del nervio Optico en los casos de glaucoma ademas permiten
discriminar pacientes con ambliopia y PEV anormales, con dafo
organico significativo que no responden a las medidas de

entrenamiento.?®

Los PEV permiten delimitar si un niflo con opacidades de la media
presenta o no defectos en las vias visuales centrales. La cooperacion
funcional de los dos ojos al proceso de la visiébn se alcanza a los 2
meses de vida del nifio. Los PEV permiten por consiguiente, la
evaluacion de la binocularidad de la visidn desde los primeros meses
de vida.?” la técnica de obtencién es la siguiente: el sujeto se sienta
coémodamente en un sillén, frente a la pantalla de TV (instalada a 85 cm
del nasion). El ojo se cubre con un parche negro el ojo que no va a ser
examinado. Previo a la realizacion del examen se le hace un chequeo
de la agudeza visual. Si el sujeto lleva gafas de correccion, el examen
de PEV se hace con ésta. La respuesta evocada se registra mediante
la colocacidn de electrodos en el area occipital. Se emplea el montaje
de Halliday?® con un minimo de 5 electrodos colocados de la siguiente
forma: el electrodo central en la linea media, a 5 cms por encima del
inion; los demas electrodos desde aquel punto lateral 5y 10 cms a cada

lado; estos registran las respuestas de cada hemisferio. Como
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referencia, se utiliza un electrodo colocado en FZ del sistema 10-20 y
un electrodo de tierra se coloca en el I6bulo de una de las orejas del
sujeto. La impedancia de los electrodos se mantiene estrictamente por
debajo de los 5.000 Ohm. Después de la colocacion de los electrodos y
del parque se procede a oscurecer el cuarto de examen.

La técnica para la obtencion de los PEV consiste en aplicar un estimulo
visual de patron de cuadros reversibles en un tablero de ajedrez que
aparece en la TV, en el cual el cuadro blanco se vuelve negro y el negro
se vuelve blanco con una frecuencia de 2 en un segundo o en caso que
el paciente no sea cooperador se utiliza el sistema de Flash para cada
ojo. Este estimulo se presenta por separado en cada ojo al campo visual
completo, a cada uno de los hemicampos y al campo central.

La respuesta recogida por los electrodos es amplificada 33.000 veces y
filtrada a 0.1-200 HZ. Se promedian 100 barridos de 320 milisegundos
de duracion. Si durante el registro de las respuestas aparecen
artefactos (la sefal analoga, EEG), el examinador puede interrumpir
manual o automaticamente la interferencia. Para garantizar la exactitud
de las respuestas se realiza un minimo de 2 ensayos prueba. Los
valores de latencia y amplitud son informados por cursores en el
osciloscopio.?

2.4 MORFOLOGIA Y TOPOGRAFIA DE LOS PEV-P.

El primer pico negativo N75 esta algunas veces ausente o es de voltaje
muy bajo. El segundo componente negativo muestra notables
variaciones en su latencia y amplitud. Situaciones como la atencion o la

fatiga producen estas variaciones. Las respuestas de campo completo

18



y campo central son usualmente simétricas en los dos hemisferios o
bien presentan leves asimetrias con amplitud mayor de 50%. Asimetrias
en la latencia entre los electrodos a cada lado de la linea media también
ocurren. Estas se consideran variantes de normalidad. Las respuestas
de hemicampos visuales muestran respuestas contralaterales muy
variables tanto en amplitud como en morfologia o en latencia, y por lo
tanto no son aplicables en el estudio de casos patoldgicos.

Las unicas respuestas consistentes de P100 en el estimulo de
hemicampos visuales se encontraron en el electrodo ipsilateral a 5
centimetros de la linea media y es por esto que todas las medidas de
este estimulo se toman desde este electrodo Criterios de anormalidad.
Las variaciones respecto al promedio permiten configurar el patrén de
normalidad y de esta forma un examen de PEV se considera anormal si
su latencia, amplitud o diferencias intra o interoculares se encuentran a
+ 3 desviaciones estandar del promedio. Asi tenemos como anormales

los siguientes datos:

a) Latencia mayor de 126 milisegundos en mujeres y de 128
milisegundos en hombres

b) Diferencia de latencia interocular mayor de 10 milisegundos en
mujeres y de 13,5 milisegundos en hombres

c) Diferencias infraoculares mayores de 12,5 milisegundos en
mujeres y 14 ms en hombre

d) Amplitudes absolutas menores de 2 microvoltios tanto en
hombres como en mujeres; e) Relaciones de amplitud menores
de 50% en estimulo de campo completo, de 20% en hemicampos
visuales y de 40% en campo central tanto para hombres como

para mujeres.?
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2.5 ALTERACIONES EN EL DESARROLLO DE LA VIA VISUAL
EN PACIENTES CON ALBINISMO
VIA VISUAL NORMAL
La capa mas profunda de la pared ocular esta formada por la retina que

se compone de dos capas: la retina neural y el epitelio pigmentado
retiniano. La retina neural contiene foto receptores y neuronas
asociadas al ojo y esta especializada en recibir la luz y en elaborar la
formacion resultante. Los foto receptores (conos y bastones) se
encadenan con las células bipolares y éstas con las ganglionares, que
constituyen las células de proyeccion de la retina ya que sus axones se
reunen para salir del ojo, por una pequefia area retiniana llamada papila
o punto ciego, a partir de la cual se constituye el nervio 6ptico. En el
cuadrante temporal de la retina, lateralmente a la papila, se halla la
macula, que corresponde al area de maxima agudeza visual y donde
s6lo hay conos. El nervio optico se extiende desde el polo posterior del
ojo, donde se encuentra la papila, hasta la porcién rostral del tallo
hipofisario, donde se une al del lado opuesto para formar el quiasma
optico del cual se bifurcan las cintillas opticas para seguir su trayecto
caudal. En el quiasma se cruzan las fibras opticas procedentes de la
mitad nasal de la retina mientras las fibras temporales prosiguen su
recorrido por la cintilla 6ptica ipsilateral. Cada cintilla éptica finaliza en
la porcién ventral o base del nucleo geniculado lateral correspondiente,
mientras de sus bordes laterales y dorsal parten las radiaciones Opticas
que llegaran hasta la corteza visual primaria (corteza estriada, area 17
de Brodmann) situada en los labios superior e inferior de la cisura

calcarina'®
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2.6 DESARROLLO DE LA VIA VISUAL EN EL ALBINISMO

El albinismo tiene un profundo efecto en el desarrollo del sistema de la
via visual. Normalmente las fibras de la via visual de la retina nasal
cruzan la linea media y se proyectan al hemisferio contralateral del ojo
estimulado, mientras tanto las fibras temporales se proyectan de

manera ipsilateral sin sufrir decusacion de sus fibras nerviosas.

La linea de decusacion que normalmente divide las fibras que cruzan
de las fibras que no cruzan coincide con el meridiano vertical de la fovea
en retina. Las fibras de la via visual en el albinismo sufren un cambio
en su configuracion de su trayecto por lo cual un gran numero de las
fibras de la retina temporal cruzan la linea media y se proyectan de
manera contralateral a diferencia de las personas sin albinismo que lo
hacen de manera ipsilateral.’® La ruta de las fibras del nervio 6ptico se
encuentra alterada, descubriéndose un excesivo entrecruzamiento de
fibras en el quiasma oOptico que puede afectar la estereopsis. Algunos
estudios reportan estereopsis global en pacientes albinos con fenotipos
variables, probablemente se explica por una comunicacion inter e
intracortical via conexiones del cuerpo calloso, que podrian jugar un
papel importante en proveer un adecuado sustrato neural para la
‘binocularidad’ del paciente albino.™

2.7 POTENCIALES VISUALES EVOCADOS EN LOS PACIENTES
CON _ ALBINISMO

El trazado la asimetria es manifiesta con inversién completa en la onda

N1 (70 ms); la onda P2 (94-100 ms) permanece siempre positiva
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aunque con amplitudes diferentes siendo mayores en el hemisferio

contralateral al ojo estimulado (Imagen 6).

En la segunda parte del trazado persiste una asimetria pero las ondas
son dificiles de identificar. Con el flash rojo el fenédmeno de inversion es
completo en la N2 y la onda P2 sigue siendo positiva en todos los casos,
variando de amplitud en un 50% entre un hemisferio y otro.'®

Imagen 6
Grafica de PEV de Ol
del paciente afectado

de AOX.

La linea azul corresponde al PEV del hemisferio derecho y la amarilla
la del izquierdo.

La superposicion de ambas permite observar la asimetria del
trazado entre ambos Iébulos cerebrales en la primera parte de la
grafica con inversion del componente N2 y diferencia de amplitud
en P2. La alteracion de los PEV por la diferente estructuracion de
las interconexiones de las capas internas de la retina a nivel
macular (hipoplasia foveal) junto con la alteracién de la

decusacion de estas fibras maculares a nivel quiasmatico,
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constituye la prueba patognomonica. Una cuestion de mayor
interés es la normalidad de los PEV flash (los damero no son
registrables) con el protocolo habitual de nuestro laboratorio
(electrodos a 2 cm de la linea media) y la alteracién de los
mismos con el protocolo especifico descrito.

Esta alteracion se manifiesta por la asimetria interhemisférica
con un aumento de la onda P2 en el hemisferio contralateral del
ojo estimulado y una disminucion o inversion en el ipsilateral mas

patente cuanto mas lejos de la linea media se registren los PEV.

Se ha reportado que existe alteracion de la simetria del potencial
visual evocado amplitud grande y/o latencia corta sobre el
hemisferio contra lateral, manteniendo un porcentaje anormal de
fibras de decusacion temporal de cada ojo, que proyectan en el

hemisferio contrario.

Algunos autores mencionan encontrarla en pocos pacientes

albinos a quienes realizaron este examen.'>"’

Hoffmann'® esquematiza la proyeccion de la retina temporal y
nasal de un ojo en un control normal (izquierda) y un sujeto con
albinismo (derecha), describe que en la fila superior se dan los
esquemas de los estimulos (nasal y temporal de un control vs un
albino), sefala el mapa de color falso correspondiente de las
excentricidades en el campo visual que se muestra debajo junto
con una indicacion de la posicion de la linea de decusacion

(lineas de puntos). (Imagen 7)
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Imagen 7
Proyeccion de la retina temporal y nasal de un ojo en un control normal
(izquierda) y un sujeto con albinismo (derecha).

Temporal | Temporal

Reti

Albinism

%Eié‘;ﬂ

Hoffmann demostré con esta figura que, en la condicién albina, un desplazamiento de la linea de decusacion a la

e

retina temporal da como resultado un patron cortical similar al que se ha demostrado en A1 albino (extremo inferior
derecho).16

En la tercera fila se indica la proyeccion de los nervios opticos con la
representacion inferida de la retina nasal y temporal en un modelo de
V1 que se muestra en la parte inferior. Al modelar los mapas corticales
albinos, se supone que la entrada cortical de la retina temporal mal

encaminada se refleja en la entrada normal de la retina nasal.
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2.8 EPIDEMIOLOGIA: TASAS DE OCURRENCIA

En términos epidemioldgicos, la informacién sobre albinismo varia

considerablemente. Se ha mencionado que la prevalencia a nivel
mundial es de 1: 1700 y se considera que una de cada 70 personas es

portadora de los genes que producen el albinismo.* 83

Afecta a personas de todas las razas. La mayoria de los nifios con
Albinismo nacen de padres que tienen cabello normal y el color de los

ojos caracteristico de su raza.

La prevalencia de las diferentes formas de albinismo varia
considerablemente en todo el mundo lo cual se explica en parte, por las
diferentes mutaciones fundadoras en diferentes genes y el hecho de
que puede ser clinicamente dificil distinguir entre los diferentes subtipos
de albinismo entre el gran espectro normal de la pigmentacion, OCA2
es la forma mas frecuente en todo el mundo. (Tabla 3)

Tabla 3. Prevalencia, Incidencia y tasas

Prevalencia/

Tipo .. . Poblacion
incidencia
Todas las 1:17 000 Nivel mundial
formas de 1:18 000 EU: poblacion blanca
albinismo 1:10 000 EU: poblacion negra
Incidencia: 1:150
AO
000
AOC 1 de cada 70 porta algun gen de OCA
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Brasil (Bahia)
70% de albinos* declararon ascendencia
negra o mixta
Prevalece en aprox. 40 al 50% de los casos
1:39 000 EU: poblacion blanca
AOC1 1:28 000 Poblacién negra
Alcanza .
aproximadamente En la n;?yo.rla de las
1:40 000 poblaciones
Prevalece en aprox. 40 al 50% de los casos
El mas comin con EU: poblaciéon blanca
incidencia 1:37 000 -P
AOC2 1:10 000 EU afroamericanos
1: 1100 Poblacién nigeriana
1:15 000 EU: poblacion negra
AOC3 1:8 500 Africa, raroen
caucasicos y asiaticos
AOC4 galb. 27% aprox. Japoneses
marrén)

Fuente: 1,2,4,18,30-33% 35

En la mayoria de los casos, no hay antecedentes familiares de albinismo,
pero la condicion se produce en individuos de dos generaciones de una
familia (pseudodominancia) y se debe a una persona afectada al tener
hijos con una persona que es portadora. En poblaciones africanas, hay
una alta frecuencia de alelos mutantes OCA2, por lo tanto, pacientes

afectados pueden verse en varias generaciones. (Imagen 8)

26




Imagen 8
Formas de albinismo

=
Ao ==

AOC1 = qgen tirosinasa

AOC4=0en SLC 45%2
AOC3=d0aen TYRP1

Fuente: 35

Se ha reportado que en América del Norte y Europa, una estimacion
no solo acepta que 1 de cada 17.000 personas tienen albinismo, las
cifras estimadas fluctiian también a 1 de cada 20000.* En Africa se
estima que 1 de cada 5 000, en Tanzania la prevalencia de albinismo
se estima en 1 de cada 1 400 y 1 de cada 19 podrian presentar los
genes. Lo anterior significa que hay mas de 33000 personas con
albinismo en Tanzania, un ritmo de mas de 14 veces mayor que la de

América y Europa del Norte.?"?
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2.8.1 DIAGNOSTICO TEMPRANO

El albinismo puede identificarse durante la gestacién con un 25% de

riesgo, para llevar a cabo este diagnostico se utiliza el ADN extraido
de muestreo de vellosidades coridnicas (CVS) en las 10-12 semanas
de gestacion o en ADN extraido de amniocitos cultivados.

La mayoria de personas con albinismo no han sido diagnosticadas
genéticamente o incluso no han sido diagnosticadas de albinismo.>*>°
Aproximadamente el 85% de los pacientes con albinismos que
presentan sindrome de Chediak-Higashi presentan fases de
aceleracion con fiebre, anemia, neutropenia y ocasionalmente
trombocitopenia, hepatoesplenomegalia, ictericia y linfadenopatia.
Los problemas neurolégicos son variables, incluyen neuropatia
periférica y craneal, disfuncion autondmica, debilidad y déficit
sensorial, pérdida de los reflejos tendinosos profundos, torpeza con
una base ancha de la marcha, convulsiones, y la disminucion de la

velocidad de conduccion del nervio motor.

La muerte ocurre generalmente en la primera década de la infeccion,
sangrado, o el desarrollo de la fase acelerada. Los sesgos
diagndsticos pueden ser frecuentes en caso de que no sea emitido el
diagndstico por un profesional specializado ya que se han reportado
individuos afectados por el SCh-H que a simple vista pareciera que
tienen rasgos de albinismo y en realidad no tienen aunque

manifiestan incompletamente el albinismo universal.
El diagnéstico precoz debe ser realizado de forma asertiva ya que

estos pacientes presentan traslucidez del iris, nistagmo, fotofobia y

afeccion sistémica, caracteristicas ausentes en el albinismo. Por
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ende, no se puede hablar de albinismo éculo-cutaneo como sinénimo
de albinismo universal. En relacion a los granulos presentes en los
melanocitos del cabello son largos y tienen una forma irregular, esta
observacion ha sido utilizada para hacer un diagnostico prenatal del
SCh-H (10-12). Hay que mencionar que la hipopigmentacion es el
resultado de un defecto primario que afecta muchas células,
incluyendo el melanocito. Lo anterior se debe a que la célula no
transfiere melanina a los  queratinocitos, provocando

hipopigmentacién en piel y mucosas.®

El Sindrome de Hermansky-Pudlak es producto de un evento
multisistémico caracterizado por la presencia de albinismo
oculocutaneo tirosinasa-positivo, enfermedad hemorragica (por
alteraciones de la estructura plaquetaria). (Imagen 9)

Imagen 9

Sindromes de Hermansky-Pudlak (HPS) y Chediak-
Higashi (CHS)

Fuente 35
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El paciente que presenta Sindrome de Hermansky-Pudlak manifiesta
una diatesis hemorragica, fibrosis pulmonar como resultado del
acumulamiento de material ceroid-lipofuscina en diversos érganos, a
nivel pulmonar es mortal a partir de la cuarta década de la vida. La
presencia de colitis granulomatosa, gingivitis, insuficiencia renal, y la
miocardiopatia son también considerados como comorbilidad.®’

(Imagen 10)

Imagen 10
Sindromes de Hermansky-Pudlak (HPS) y Chediak-Higashi (CHS)

1

NSKY-PUDLAK

AOC pigmentado, desarrollo de pigmentos
cutdneos y oculares. Cantidad variable. Piel
blanco cremoso.

Disminucion cuantitativa y alteracion de la
calidad de los melanosomas en los
melanocitos

Nevos pigmentados, efélides en zonas
expuestas al sol.

Iris azul a castafio. Caracteristicas oculares del
albinismo.
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3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

El impacto que las alteraciones visuales y oculares que presenta el paciente
con albinismo dificulta el desarrollo de actividades primarias como vestirse,
comer, escribir, transportarse y mas aun en el desempefno escolar lo cual
disminuye su calidad de vida. El desarrollo del sistema de la via visual tiene
un profundo efecto en el paciente con albinismo, las fibras nerviosas de la via
visual sufren un cambio en la configuracion de su trayecto por lo cual un gran
numero de las fibras de la retina temporal cruzan la linea media y se proyectan
de manera contralateral a diferencia de las personas sin albinismo que no

cruzan y se proyectan de manera ipsilateral.

Se sabe que la cooperacion funcional de los dos ojos al proceso de la vision
se alcanza a los 2 meses de vida del nifio, por consiguiente los PEV permiten
la evaluacién de la binocularidad de la vision desde los primeros meses de
vida. Estudios al respecto reportan que existe alteracion de la simetria del
potencial visual evocado amplitud grande y/o latencia corta sobre el hemisferio
contralateral, manteniendo un porcentaje anormal de fibras de decusacion
temporal de cada ojo que proyectan en el hemisferio contrario y otros
mencionan encontrarla en pocos pacientes albinos a quienes realizaron este

examen.

Al respecto, es poca, por no decir nula la informacion generada en pacientes
latinoamericanos que tienen perfiles genéticos y sociales diferentes a los de
los pacientes que son estudiados en otras regiones y en nuestro pais los
reportes hospitalarios no mencionan investigaciones sobre las caracteristicas
visuales de pacientes atendidos en los servicios de oftalmologia, por ende, se
desconoce la prevalencia por edad, género, antecedentes heredofamiliares y

otras variables asociadas que pudieran estudiarse con miras a brindar una

31



atencion oportuna en términos de severidad del evento, por lo tanto, el

presente estudio sustenta la siguiente interrogacion:

¢Cuadl es la prevalencia de albinismo en pacientes que solicitaron
atencion al Servicio de Neurofisiologia del Hospital 20 de Noviembre del
ISSSTE durante el periodo comprendido de marzo del 2012 a febrero del
2015 y las caracteristicas visuales determinadas mediante el estudio de

potenciales visuales evocados?

4. JUSTIFICACION

El estudio propuesto permitié identificar la prevalencia de albinismo oculary
albinismo oculo cutaneo y las caracteristicas clinicas a partir del diagnéstico
que el propio evento puso en evidencia mediante el estudio de potenciales
visuales evocados y que permitieron identificar el desarrollo alterado de la
via visual lo cual seria suma importancia en un futuro para proponer la
incursion en terapia genética que pudiera modificar esta alteracidén de la via

visual en pacientes con albinismo.

Ademas, derivado del analisis de variables asentadas en el formato de historia
clinica se hace necesario proponer la adicion de variables como actitud,
conocimiento y practica que el paciente refiera lo que proveera, en primera
instancia, de valiosa informacion epidemioldgica y en segunda instancia, lograr
que en el Hospital 20 de Noviembre se inicie una linea de investigacion que
permita conocer no solo la distribucion por variables clinicas y de persona sino
incorporar, o mejorar el trabajo multidisciplinario para mejorar su calidad de
vida lo cual posicionaria el hospital al frente de la investigacion

epidemiologico-social del albinismo.
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5. HIPOTESIS

Ho1
No existen diferencias significativas del promedio de la amplitud de la onda

P100 de cada ojo estimulado con potenciales visuales evocados por género y
edad.

Ho2

No existen diferencias significativas de amplitud y latencia de la estimulacion

determinadas simultaneamente en ambos ojos.

6. OBJETIVOS

Obijetivo general

Determinar las caracteristicas de las alteraciones en la via visual mediante
estudio de potenciales visuales evocados en pacientes que presentan
albinismo ocular y albinismo o6culo cutaneo que solicitaron atencion en el
Servicio de neurofisiologia del Hospital 20 de Noviembre durante el periodo
comprendido de marzo 2012 a febrero del 2015.

Obijetivos especificos

1. Determinar la prevalencia de albinismo ocular y albinismo 6culo cutaneo
2. Determinar la amplitud de la onda P100 de cada ojo estimulado con

potenciales visuales evocados
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3. Determinar la amplitud promedio de la estimulacién de ambos ojos

simultaneamente.

7. METODOLOGIA

7.1 Material y método

El presente estudio se llevd a cabo en el Hospital 20 de Noviembre
colectando la informacion correspondiente a pacientes que solicitaron
atencion al Servicio de Neurofisiologia. La informacion se obtuvo a partir
del sistema SIAH realizadas por los residentes y médicos adscritos del
Servicio de Oftalmologia en conjunto con la base de datos del estudio
potenciales visuales evocados del Servicio de Neurofisiologia de los
pacientes que solicitaron atencion durante el periodo comprendido de
marzo 2012 a febrero del 2015 con el propdsito de identificar las
caracteristicas mas relevantes de las alteraciones en la via visual
determinadas mediante estudio de potenciales visuales evocados en

pacientes que presentan albinismo ocular y albinismo 6culo cutaneo.

La agudeza visual se registro mediante la escala de Snellen que consiste
en identificar correctamente las letras en una grafica conocida como
grafica de Snellen o tabla de Snellen donde se utilizan diez letras que
son B, C,D, E, F, L, O, P, TylaZ Las letras tienen un tamafo
decreciente dependiendo del nivel en que se encuentran. Un nivel 20/20

es la visiéon normal.

Considerando que la literatura menciona que es relativamente baja la
prevalencia de albinismo ocular y albinismo éculo cutaneo la muestra se

selecciono utilizando muestreo no probabilistico (por criterio) en virtud a
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que en la seleccidn podrian no ser elegidos los casos prevalentes.

Se revisaron retroactivamente todos los expedientes correspondientes a
pacientes que solicitaron atencion entre marzo 2012 a febrero del 2015y
se seleccionaron los casos prevalentes de albinismo ocular y albinismo
oculo cutaneo para analizar el comportamiento de las variables de
estudio.

La informacién se capturé en una base de datos utilizando el programa
estadistico SPSS V20 (IBM)

7.2 Tipo de estudio

Se sustenta sobre un estudio descriptivo retrospectivo

7.3. Poblacion de estudio

Pacientes que solicitan atencion al Servicio de Neurofisiologia del
Hospital 20 de Noviembre

7.4 Muestra

3 pacientes con diagnostico confirmado de albinismo 6culo cutaneo

7.5 Criterios de inclusion

* Informacion correspondiente a pacientes masculinos o femeninos
atendidos en Oftalmologia y que el registro de la agudeza visual
se haya llevado a cabo mediante la escala de Snellen.

* Historias Clinicas que cuenten con el consentimiento informado
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debidamente firmado por el paciente o su tutor en el caso de los

menores de edad.

8. RESULTADOS

Del total de 4500 pacientes atendidos durante el periodo 2012 al 2015 fueron

identificados 3 casos prevalentes de albinismo éculo ocular. (Grafica 1)

Grafica 1. Casos prevalentes de AOC por edad y sexo.

H G. 20 de Noviembre. 2012-2015.

dre no Madre no
a ectado afectada

Edad: 10 aios
Sexo: masculino 2 hijos afectados

Dx: AOC O
Pte,
I I II I 3°[hlj0
- FPadre no Madre no
Edad: 13 aifos afectado f * afectada
Sexo: masculino

Dx: AOC 2 hijos afectados

L)
Fte.
I I‘ | 2° hijo
dre no M drteélo
Edad: 14 aios a ectado alectada

Sexo: masculino 2 hijos afectados

Dx: AOC S
rte,,
1°[hlj0 I I

Fuente: Archivo Servicio 36




La prevalencia de AOC en el Servicio de Oftalmologia por demanda de
atencion es de 6.75* (3/4500= 0.00067) y la distribucién por razén es de 1
caso de AOC por cada 1500 pacientes atendidos (4500/3=1500)

Variables oculares

Los pacientes presentan el mismo perfil ocular en cinco variables: los tres
pacientes presentan hipermetropia y fotofobia, respecto a miopia,
astigmatismo y estrabismo en ninguno de los tres pacientes estas variables
fueron identificadas. (Tabla 1)

Tabla 1. Variables oftalmolégicas. HG 20 DE Noviembre 2012-2015.

Edad 13 anos 14 anos
Agudeza visual 20/250 20/400 20/400

Variables
No
oftalmolégicas

Hipermetropia

Fotofobia

Miopia

Astigmatismo alto

Estrabismo

Defectos refractivos

Fuente: Archivo Servicio

37



Solo uno de los pacientes (diez afios) no presentd defectos de difraccion y su

agudeza visual fue de 20/250, los pacientes de trece y catorce anos presentan

defectos de difraccion y su agudeza visual es de 20/400 en ambos. La

informacion anterior situaria a los tres casos como ceguera con la correccion

mejor segun The Americans with Disabilities (ADAA) of 2008. EU. Los tres

pacientes presentan nistagmo pendular.

Las medidas correctivas se abocaron a la correccion de hipermetropia en el

paciente de 10 afos y para astigmatismo e hipermetropia en los pacientes

mayores. (Tabla 2)

Tabla 2. Medidas correctivas y preventivas. HG 20 de
Noviembre 2012-2015.

10

Medidas
correctivas
+2.75

hipermetropia
unicamente

13

+1.75
hipermetropia

-1.00
astigmatismo

14

+250
hipermetropia

-1.00
astigmatismo

Medidas
preventivas

Protector solar,
anteojos proteccion
ultravioleta,
anteojos de
aumento y
correccion de
refraccion

Gotas
oftalmicas

No

Fuente: Archivo Servicio
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Amplitud de onda mediante PVE.

Al determinar la amplitud de onda mediante PVE se observo

Paciente 10 anos

Estimulacién del ojo derecho: reporta una amplitud de
hemisferio derecho de 7.51Mv, hemisferio izquierdo 15.1Mv.

Estimulacién del ojo izquierdo: reporta una amplitud de
hemisferio derecho 14.3Mv, hemisferio izquierdo 11Mv.

Estimulacion del electrodo central de ambos ojos 24.8Mv.

Paciente 13 anos

Estimulacién del ojo derecho: reporta una amplitud de
hemisferio derecho de 11.7Mv, hemisferio izquierdo 14Mv.

Estimulacién del ojo izquierdo: reporta una amplitud de
hemisferio derecho 19.1Mv, hemisferio izquierdo 5.82Mv.

Estimulacion del electrodo central de ambos ojos 26.2Mv.

Paciente 14 anos

Estimulacién del ojo derecho: reporta una amplitud de
hemisferio derecho de 8.1 Mv, hemisferio izquierdo 9.6Mv.

Estimulacién del ojo izquierdo: reporta una amplitud de
hemisferio derecho 12.9 Mv, hemisferio izquierdo 4.43 Mv.

Estimulacion del electrodo central de ambos ojos 19.7 Mv

: (Tabla 3)

onda

onda

onda

onda

onda

onda

P100 del

P100 del

P100 del

P100 del

P100 del

P100 del
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Tabla 3. Amplitud de onda mediante potenciales visuales evocados.
HG 20 de Noviembre. 2012-2015.

' _, Electrodo Electrodo Electrodo
Edad Estimulacion hemisferio hemisferio hemisferio
derecho central izquierdo
Ojo der. 7.51 Mv 15.6 Mv 15.1 Mv
10 Ojo izq. 14.3 Mv 17.2 Mv 11.0 Mv
(1)
Binocular 13.0 Mv 24.8 Mv 19.0 Mv
Ojo der. 11.7 Mv 11.5 Mv 14.0 Mv
13 Ojo izq. 19.1 Mv 8.68 Mv 5.82 Mv
(2)
Binocular 2.6 Mv 26.2 Mv 18.1 Mv
Ojo der. 8.1 Mv 13.6 Mv 9.6 Mv
14 Ojo izq. 12.9 Mv 13.7 Mv 4.43 Mv
(3)
Binocular 11.6 Mv 19.7 Mv 9.51 Mv

Fuente: Archivo Servicio

En la evaluacion clinica son evidentes las diferencias de amplitud de onda
P100 determinadas tanto en el hemisferio derecho como en el izquierdo al
estimular cada ojo y teniendo en cuenta que el tamafio de la muestra es
reducido se utilizé la prueba Mann-Whitney para determinar si las medias del
hemisferio derecho vs las del hemisferio izquierdo difieren significativamente
en términos de amplitud de onda P100, los resultados se presentan en la tabla
4.
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Tabla 4. Significancia estadistica.

Comparacién | Significancia Interpretacion

Ojo derecho:

T Las diferencias de promedio de amplitud
Hemisferio der.

(media 9.10) de onda mediante PVE en el ojo derecho
Vs p=.127 entre el Hem. der. vs Hem. izg. no son
Hemisferio izq. estadisticamente significativas
(media 12.9)
OJO_'un_'erdO: Las diferencias de promedio de amplitud
Hemisferio. der. p=0.5
(media 15.43) de onda mediante PVE en el ojo izquierdo
VS se considerd | gntre el Hem. der. vs Hem. izq. sison

Hemisferio izq. | P =2 0.05

_ estadisticamente significativas
(media 7.08)

Fuente: Archivo Servicio

La diferencia de amplitud de onda entre el hemisferio derecho e izquierdo en
ojo derecho es de 3.8 My, la diferencia de amplitud de onda entre el hemisferio
derecho e izquierdo en ojo izquierdo es de 8.35Mv. (Grafica 2)

Gréfica 2
Distribucion promedio de amplitud de onda P100 por ojo y por hemisferio.
HG 20 de Noviembre. 2012-2015.
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9. DISCUSION

El albinismo es un trastorno que se caracteriza por la formacion reducida o
ausente de pigmento debido a la afeccidn de la ruta de la biosintesis de
melanina, su caracter hereditario se ha documentado ampliamente
clasificandolo segun los genes que son responsables del albinismo.®%

Se le identifica de forma recesiva y si una persona hereda una copia mutada
de un gen y una normal, en la mayoria de los casos sera una persona sana
portadora, ya que, la copia normal va a compensar a la mutada. Ser una y al
ser persona portadora significa que no se tiene la enfermedad.®® Lo anterior
explica lo encontrado en el presente estudio donde se identificaron 3 casos
prevalentes entre 4500 expedientes. Los casos provienen de tres familias
donde ambos padres no estan afectados clinicamente aunque en cada una de

las familias existen dos hijos afectados.

En términos de prevalencia los autores generalmente reportan los calculos en

funcion a razones'2*18:30.33-38

, esto se debe a que los casos prevalentes son
reducidos respecto a la poblacion expuesta a riesgo entendiendo como
poblacion expuesta a riesgo familias con algun padre portador sano, como se
observa, este censo generalmente no se hace como rutina epidemiologica ya
que seria de alto costo. La distribucién en el estudio puso en evidencia una
prevalencia del 6.75* (ni siquiera el 1%) y una razén de 1 caso de AOC por
cada 1500 pacientes atendidos en el periodo 2012 a 2105 en el Hospital
General 20 de Noviembre, esta distribucion no representa de forma alguna la
distribucion estimada a nivel nacional ni coincide con los estudios de autores
como Mingarro’, Molina?, Gronskov*, Kirkwood'®, Karam®® y demas®**>® pero
es un parametro de comparacion si se considera que ademas del HG 20 de
noviembre hay otras entidades en nuestro pais que atienden a este tipo de

pacientes.
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Los pacientes presentan el mismo perfil ocular en cinco variables: los tres

pacientes presentan hipermetropia y fotofobia®*°

, la presencia de estrabismo,
astigmatismo y miopia® que son variables frecuentes en pacientes con AOC
no se diagnosticaron en la poblacion de estudio.
A pesar de pocos los casos prevalentes coinciden con lo mencionado por
Farinas: baja prevalencia, sexo masculino, raza blanca y edades
comprendidas entre 0 y 14 afios.*
La electrofisiologia ocular y en concreto los PEV, sigue siendo una prueba
esencial para el diagnostico del albinismo ocular, incluso en adultos. El
protocolo de registro de los PEV para los casos de nistagmos con sospecha
de albinismo debe de realizarse con estimulo de tipo flash y debe contar con
al menos cuatro derivaciones situadas entre 3 y 6 cm de la linea media para
observar la asimetria de los PEV. La alteracion de los PEV, por la diferente
estructuracion de las interconexiones de las capas internas de la retina a nivel
macular (hipoplasia foveal) junto con la alteracion de la decusacién de estas
fibras maculares a nivel quiasmatico, constituye la prueba patognomonica. En
nuestro estudio se demostro la diferencia inter hemisférica en las respuestas
corticales contralaterales al ojo estimulado, con lo cual se comprueba la
decusacion anémala de la fibras temporales y nasales hacia el lado contrario,
lo cual fue estadisticamente significativa en el hemisferio cerebral derecho con
estimulacién del ojo derecho.

CONCLUSION
Estos resultados muestran que los Potenciales visuales evocados son una
prueba confiable en el diagnostico de Albinismo lo cual ayudara a actualizar y
conocer el comportamiento del albinismo en nuestro pais, establecer la
susceptibilidad y conocer variables de la poblacidn en riesgo y promover lineas
de investigacion sobre calidad de vida.
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