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PRESENTACION

Este Manual forma parte de las actividades relacionadas con el proyecto de
fomento a la atencion de personas sordo-ciegas, en el cual se brinda informacion
a las personas afectadas y los profesionales médicos, rehabilitadores y
educadores sobre orientaciones generales para la atencién de la poblacion con
retinitis pigmentosa y sindrome de Usher.

Como resultado del Manual se espera contribuir a la prevencion de la retinitis
pigmentosa y el sindrome de Usher de manera sencilla y rapida apartir de un
trabajo comun entre pacientes, familias y especialistas hacia la generacion de
una toma de conciencia por parte de la comunidad sobre este problema.

Por su parte el Instituto Nacional para Ciegos INCI, de acuerdo con sus nuevas
funciones segun el Decreto Ley 369 de 1 994, divulga a partir del Manual los
criterios basicos para el manejo global en retinitis pigmentosa y sindrome de
Usher dentro del contexto de la organizacion y prestacion de servicios.



INTRODUCCION
LA SORDO-CEGUERA: UN RETO ACTUAL

Desde hace cerca de cinco afios se ha comenzado a discutir la importancia y la
necesidad de identificar las patologias causantes de ceguera, sordera y sordo-
ceguera en nuestro pais. los trabajos realizados hasta el momento en todo el
territorio nacional, han identificado una frecuencia importante de Retinitis
Pigmentosa (RP) y de Sindrome de Usher (US). Se sabe que el US es la
primera causa de sordo-ceguera a nivel mundial, y se ha identificado en
Colombia que cerca del 9%de la poblacién institucionalizada sorda, y alrededor
de un 8% de la poblacion institucionalizada ciega, pueden tener un Sindrome de
Usher.

Esta vez, el INCI publicar4 dos manuales sobre la Retinitis Pigmentosa (RP) y el
Sindrome de Usher (US), precisamente porque las entidades gubernamentales y
privadas, ya estan tomando conciencia de la necesidad de identificar estas
enfermedades, de manejarlas y de orientar a las personas afectadas, sus
médicos, profesores y rehabilitadores, en un mejor enfoque y entendimiento de la
enfermedad.

2.- ¢QUE SIGNIFICA VIVIR CON RETINITIS PIGMENTOSA O CON
SINDROME DE USHER?

En cualquier momento, uno de nosotros puede convertirse en una persona
afectada con alguna de estas dos enfermedades. Es bien claro que no todas se
manifiestan desde el nacimiento, y menos aun de igual manera en cada uno. Vivir
con RP o Sindrome de Usher, asi como vivir en la sordera, la ceguera o la sordo-
ceguera, puede significar sin duda alguna vivir en una condicidbn que nos
diferencia de la mayoria de los individuos. Esa diferencia muchas veces nos
limita para algunas actividades y nos impide desarrollar ciertas acciones que otros
si pudieran hacer sin dificultad.

Es necesario reconocernos como somos, aceptarnos y entender lo que nos pasa.
Debemos crearnos una enorme capacidad de adaptacion, lo que simplemente
significa una enorme facultad de vivir a nuestro modo. Seria un error creer que
el hecho de vivir en condiciones especiales, significa vivir solo y amargado,
sumergiéndonos en la mas terrible soledad o desesperanza. Nadie es el mas
desventurado de los mortales, y nadie es el mas desgraciado de los seres
humanos. Si llorando se mejoraran las cosas, y si con angustia los errores se
corrigieran, pues seriamos una sociedad de llorones angustiados, que no
podriamos parar nunca, ya que estariamos todo el tiempo corrigiendo errores
con el llanto y la angustia para poder vivir felices. Paraddjico, ¢no?.



De lo anterior se deduce que vivir en la limitacién visual, auditiva o visual-
auditiva, significa también aprender a CONVIVIR CON EL PROBLEMA O LA
ENFERMEDAD, cosa que no es facil pero tampoco imposible. Es una fiesta a la
que debemos asistir, con o sin invitacion. Alguna vez le escuché decir a alguien
al respecto: "Si bien es cierto que no estoy invitado, tampoco me dijeron que no
fuera'. Es acomodarnos a la vida que nos ha tocado, es la invitacién a aprender
a convivir con nuestra condicion.

Muchas veces el dolor puede acongojar a quien no esta preparado para cuando
algo se sale de sus planes, algo inesperado, algo no deseado. Pero
contratiempos y problemas tenemos a diario, hasta el punto que cada dia es
como nacer un poco. He aqui nuestra obligacion, sobre llevar desventajas
fisicas, mentales o psicolégicas. Pero el tamafio de la limitacion que eso nos
cree, es relativo y no siempre debe significar compasion.  Ayudar al
discapacitado no es sobre protegerlo pero si darle apoyo, permitirle que haga las
cosas por si mismo, facilitarle algunas acciones, darle oportunidades laborales,
sociales y médicas que mejoren su calidad de vida.

El pais debe pensar en los discapacitados, pues aun tenemos muchas cosas por
hacer. Es necesario actuar, alguien tiene que hacer algo. La persona limitada y
su familia, tienen que vivir en medio de "esa limitacion", y esa es su tarea; pero la
sociedad debe apoyarlos y facilitarles salir adelante. EI proceso es doloroso al
principio, pero inevitable. Al final, siempre sabran que lo que dijo Macedonio
Fernandez es muy cierto: ""El mayor dolor posible, no lo era tanto”.

TESTIMONIOS Y VIVENCIAS DE PERSONAS AFECTADAS
DE RETINITIS PIGMENTOSA Y SINDROME DE USHER

¢ Sabemos vivir con Retinitis Pigmentosa o con Sindrome de Usher?. Estas
enfermedades son mas frecuentes de lo que pudo pensarse. Algunas personas
afectadas, han aceptado expresar sus vivencias y experiencias. Veamos:

a) UNA VIVENCIA DE RETINITIS PIGMENTOSA:
(Publicado en el boletin 002 de Acorus, 1991)

“yo, Miguel Triana, soy un sacerdote catdlico que sufre de RETINITIS
PIGMENTOSA y soy invidente desde hace aproximadamente 24 afios.

Por ciertos aspectos, sufri mas el ultimo tiempo que precedio a la pérdida total de
la vision. Posteriormente, no he tenido sino una crisis de depresion durante unos
retiros espirituales, la que por fortuna pasoé

rapidamente. De resto, he encontrado el carifio y admiracién de toda la gente que
me rodea y los recursos humanos para llevar una vida comun y corriente.




Se me han agudizado los otros sentidos y la memoria. He logrado superarme y
hacer cosas que parecen inverosimiles, por ejemplo, en materia deportiva.
Trabajo mucho por DIOS y por los demas y VIVO FELIZ, gracias a la oracion y a la
vida interior con el sefior Jesucristo”.

Miguel Triana

b) UNA VIVENCIA DE SINDROME DE USHER:
(Publicado en el boletin 002 de Acorus, 1991)

“En Barranquilla en 1972 nacié mi hijo, un hermoso bebé llamado LEONARDO
ANDRES. Dos afios después se descubrié que era completamente sordo. Esto
no impidi6 que fuera un chico despierto, alegre y que se comportara
normalmente ante la gente, al punto que muy pocos notaban que era sordo. Su
vida se desarroll6 como la de cualquier otro en educacion y rehabilitacién. Pero
a los 11 (once) afios de edad comenzé a presentar problemas de aprendizaje,
desplazamiento y comportamiento, por lo que decidi trasladarme.

Lo vinculé al INSTITUTO NACIONAL PARA SORDOS y a mediados de ese afio,
entré en contacto con un grupo de médicos que investigaban la presencia de
RETINITIS PIGMENTOSA entre las personas sordas. Poco tiempo después se
descubrié que mi hijo tenia el SINDROME DE USHER, enfermedad que tuvo un
progreso acelerado, haciéndole disminuir su campo visual y padecer ceguera
nocturna, mas rapidamente de lo que yo hubiera querido.

Todo esto desatd una crisis depresiva de tal magnitud, que entré en un estado de
auto destruccion y hasta pretendidé quitarse la vida. Gracias a Dios, hemos
recibido el apoyo de mucha gente especializada y de ACORUS, ayuda que
sumada a mi esfuerzo propio ha servido para superamos. Después de tres
largos y amargos meses, creo que Leonardo Andrés vuelve a ser el de antes con
una luz de vida en sus 0jos.

Actualmente teje precioso en dos agujas, con algo de dificultad maneja también
la maquina de coser, dibuja, practica atletismo, natacién y baile. Pero lo mas
importante de todo, es su gran deseo de hacer muchas cosas y ser util, ademas

de su deseo de vivir y seguir proyectando esa ternura tan grande que irradia™.

Teresa Prias.

c) EN UNA CONFERENCIA DE SORDO-CEGUERA EN LAS VEGAS:

Hubo muchos asistentes, pero sobresalia una conferencista de 60 afios de edad,
quien era sorda y ciega desde su juventud. Su conferencia por supuesto fue
traducida ya que utilizaba el lenguaje manual. Me impactdé su extraordinario




sentido del humor, y su charla se basé en los retos que un paciente sordo ciego
tiene en la vida diaria y como sortearlos. Alli cont6 toda suerte de anécdotas y
situaciones curiosas, para terminar suplicAndole a los videntes y oyentes, que
por favor no quisieran ayudarlos tanto!!:

'En realidad no se si es bueno que me ayuden en la calle. Cuando salgo sola, se
perfectamente para donde voy porque conozco muy bien el camino. En una
ocasion fui al centro comercial que siempre visito. Yo se que debo atravesar tres
puertas de vidrio antes de doblar a la derecha y llegar. Bien, ese dia me perdi e
inexplicablemente se me desaparecié una de las puertas de vidrio. Tuve que
salir de nuevo a la entrada principal y recorrer el camino por segunda vez, hasta
que finalmente llegué. Descubri después, que alguien muy amablemente me
abrio una de las puertas de vidrio, pero yo no me enteré. Probablemente él me lo
dijo sin saber que yo era sorda, asi que perdi uno de mis tres puntos de
referencia vitales para orientarme. Ese dia rogaba que no me ayudaran mas'.

"Salgo al centro de la ciudad a tomar el metro o el bus. Llevo en las manos dos
carteles, uno que dice que soy sorda y ciega, y el otro que dice: Si esta es la ruta
286 toque mi mano una vez, si no es esta ruta toque mi mano dos veces. Bien,
aveces encuentro choferes inteligentes, pero otros no. Tocan mi mano hasta 10
veces y no se si subirme o no al bus, lo que me hace llegar tarde a la oficina sélo
porque la gente no entiende lo que es una vez o dos. Ellos quieren decirme con
insistencia un si 0 un no, pero no hay modo de que yo les adivine'.

d) PALABRAS PARA UN NINO SORDO:

(Escrito por la poetisa antioquefia Olga Elena Mattei)

Eres un universo completo todo es tuyo porque eres duefio del silencio,
porque en tu cuerpo mudo se trizan los mundos ajenos.
Vives el infinito

porque no te limitas con el ruido.

Vives en lo eterno.

La musica que piensas es incienso;

las palabras ajenas son solamente besos.

Tu llanto es agua sin esfuerzo en la garganta.

Para tus manos casi magicas,

se convirtio el sonido en vibraciones secretas

como tus oraciones mas sagradas.

Ta puedes escuchar todo concierto de los planetas

y el sonido armonioso de todas las estrellas.

No te llames dolor y no estés triste

porque toda cancion y toda voz del hombre es tan amarga




que seras feliz sin escucharla
y quizéa Dios te hable directamente al alma
porque tienes la gracia del silencio en tus entrafas.

OLGA ELENA MATTEL

e) UN ANONIMO PARA TODOS

(Carta llegada a nuestras manos, remitida de fuera de Bogota. Escrita por un
paciente con hipoacusia y ceguera total. No dice su hombre y dice que prefiere
el anonimato).

"Soy ciego de nacimiento y tengo ademas pérdida auditiva. Parece que mi
madre tuvo rubéola durante el embarazo y esto me produjo las dos limitaciones.
Jamas pude tener un lenguaje normal. Soélo se que ademas de mi profunda
sordera también soy ciego total y no tengo muchas otras posibilidades'.

“En mi educacién fueron muy importantes mis padres y mis hermanos. Su
esfuerzo hizo de mi lo que soy. Nunca terminaré de agradecerles. Mi mama se
convirtio en mi profesora personal. Con gran amor me ensefio las formas, me
explicd los colores, las sensaciones y los objetos. Aprendi el Braille y poco a
poco desarrollé algo de lenguaje con los métodos verbotonales de mi escuela
para sordos. Los amigos?. Importantes, si. El contacto con ellos es una muy
positiva influencia en mi progreso y deseo de vivir. Ellos son amables conmigo y
sobre todo, ya les he enseflado que no necesito que me sobre protejan. Yo
también puedo solo”.

f) INSTANTES...

(dltimo poema de Jorge Luis Borges, escritor fallecido en medio de la mas
completa ceguera a los 87 afios de edad, en 1986. Aunque recientemente se le
ha querido quitar la paternidad de este poema a Borges, sigue siendo tan valido
como hasta ahora).

Si pudiera vivir nuevamente mi vida

en la proxima trataria de cometer mas errores.
No intentaria ser tan perfecto... Me relajaria mas.
Seria mas tonto de lo que he sido;

de hecho tomaria muy pocas cosas con seriedad.
Seria menos higiénico. Correria mas riesgos,
Haria mas viajes, contemplaria més atardeceres,
subiria mas montafas, nadaria mas rios.

Iria a mas lugares a donde nunca he ido;
comeria mas helados y menos habas;




tendria mas problemas reales y menos imaginarios.

Yo fui de esas personas que vivio sensata y prolificamente cada
Momento de su vida,

claro que tuve momentos de alegria.

Pero si pudiera volver atras

Trataria solamente de tener buenos momentos.

Por si no saben, de eso esta hecha la vida,

Solo de momentos, no te pierdas el ahora.

Yo era uno de esos que nunca iban a ninguna parte

sin un termdémetro, una bolsa de agua caliente, un paraguas y un
paracaidas.

Si pudiera volver a vivir,

Comenzaria a andar descalzo a principios de primavera

y seguiria asi hasta concluir el otofio.

Daria mas vueltas en calesita,

Contemplaria mas amaneceres, y jugaria con mas nifios,
si tuviera otra vez la vida por delante.

Pero ya ven tengo 85 afios y se que me estoy muriendo...

1.
ASPECTOS GENETICOS BASICOS

Una de las caracteristicas que le dan al hombre la categoria de "Unico' dentro de
los organismos vivientes, es la complejidad de su propia naturaleza humana.
Complejidad que esta dada por sus aspectos genéticos y su interaccion con el
medio ambiente.

En el ser humano la informacion genética esta contenida en el Acido
desoxirribonucleico o DNA, con lo que el DNA se convierte entonces en la
estructura basica de la herencia. De una manera simplista, el “gen” podria ser
definido como una porcion de DNA de diversa longitud, que codifica para la
sintesis de una determinada proteina. Cada caracteristica humana esta
codificada por duplicado, de modo que los genes van siempre en pareja. Cada
gen tiene su sitio exacto en algiin cromosoma, y estos también hacen pareja, de
modo que todos los seres humanos tenemos un 50% del padre y un 50% de la
madre.

Por otra parte, se ha definido "genotipo' a la constitucion genética de un individuo
mientras que la manifestacion de esos genes es denominada "fenotipo”. Dicho
fenotipo puede ser una caracteristica bioquimica, fisiolégica, o bien ser un rasgo
fisico especifico. Asi pues, todo fenotipo siempre es el resultado de una
expresion genotipica.




Sobre los genes, hay tres aspectos importantes a tener en cuenta: La
expresividad, el pleiotropismo y la epistasis. La “expresividad” esla capacidad
que tiene el gen de manifestarse. Es decir, significa la mayor o menor
manifestacion clinica presente en un individuo. El 'pleiotropismo’ es la
manifestacion de mdultiples efectos producidos por un mismo gen. Por el
contrario, cuando una misma caracteristica o enfermedad es producida por el
efecto de varios genes, se habla entonces de "epistasis'.

Finalmente, existen algunos conceptos basicos en genética que deben
entenderse perfectamente para comprender mejor los mecanismos de herencia.
Estos son:

a) Homocigosidad Vs Heterocigosidad

Se dice que un individuo es 'homocigoto” cuando tiene el mismo alelo en ambos
L oci; es decir, presenta las dos copias del mismo gen tanto en el cromosoma
paterno como en el materno. Por el contrario, si tiene dos alelos distintos,
entonces es un 'heterocigoto’.

b) Dominancia Vs Recesividad

Si una caracteristica es manifestada solamente cuando los genes estdn en
estado homocigoto (es decir, se tienen las dos copias del mismo gen), se habla
entonces de “recesividad”. Pero si la caracteristica o enfermedad es manifestada
estando el gen en estado heterocigoto (es decir, teniendo una sola copia del
gen), se habla entonces de “dominancia”.

c) Autosomico Vs ligado al sexo.

Cuando el gen heredado se encuentra localizado en un cromosoma autosémico,
esa clase de herencia se denomina “autosomica” mientras que si esta localizado
en el cromosoma X o0 en el Y, se conoce como herencia 'ligada al sexo" la cual
puede ser ligada a X oligadaa'y.

CLASIFICACION DE LOS DEFECTOS:

En primer lugar, debe tenerse presente que las enfermedades pueden ser
clasificadas basicamente en tres categorias:

a) Defectos cromosdmicos:
Aquellas enfermedades en las cuales es posible demostrar alguna anormalidad
cromosOmica, bien sea en el niumero de cromosomas presentes, 0 en la
estructura dealguno de ellos.

b) Enfermedades unigénicas o mendelianas:

Se refiere a aquellas que son debidas a la presencia de una mutacién de un

gen unico y especifico, las cuales presentan un mecanismo de herencia que
puede ser dominante o recesivo, o ligado al sexo.



c) Enfermedades multifactoriales y/o poligénicas:
Definen ciertas condiciones patologicas que en realidad son producto de la
interaccion de factores genéticos y factores ambientales simultdneamente.

De esta categorizacion se deduce que no toda enfermedad genética es
necesariamente hereditaria, aunque si lo son una muy buena proporcién de ellas,
en las que es posible definir un mecanismo de herencia especifico. Es por esto
que se necesita gran colaboracion del paciente y de su familia para obtener una
buena historia médica genética y el arbol genealdgico en cada familia.

EL ARBOL GENEALOGICO Y LA HISTORIA GENETICA FAMILIAR:

El andlisis familiar es un punto clave en la determinacion del modo de
transmision de una enfermedad hereditaria. Para iniciarar el andlisis de un arbol
genealdgico, el diagnostico en cada miembro de la familia es sumamente
importante. En primer lugar, las siguientes consideraciones deben ser analizadas
siempre:

a) Saber de qué enfermedad se trata exactamente.
b) Cuantas personas hay en la familia.

c) Sila misma enfermedad esta presente en todos, o se trata de enfermedades
distintas en la familia.

d) Sies posible identificarse una etiologia externa especifica pre o peri-natal.

e) Sitodos los individuos catalogados como “afectados” lo estan de la misma
manera, o por el contrario hay diferencias en el grado de afeccion entre los
diferentes miembros de la familia.

f)- A qué edad aparecié el problema en cada uno de los afectados.

g) Silas personas catalogadas de “no afectadas”, realmente carecen de toda
manifestacion clinica.

h) Finalmente, en caso de encontrarse alteraciones diferentes en otros
miembros de la familia, determinar si estdn formando parte de la misma.

Una vez estudiados estos puntos, el analisis genético es importante para
determinar si realmente se trata de una enfermedad genética o no, si hay
consanguinidad entre los padres del afectado, si se esta transmitiendo en forma
dominante o recesiva y una vez identificado el mecanismo de herencia, cual es la
probabilidad de que se repita la enfermedad en futuros embarazos o en la
descendencia del afectado.



ANOMALIA CONGENITA Vs ENFERMEDAD GENETICA:

Es importante recalcar la diferencia entre una anomalia congénita y un defecto
genético.

Se denomina “anomalia congénita” a cualquier alteracibn que esté presente
desde el nacimiento, la cual no necesariamente es hereditaria y puede ser
causada por factores no genéticos.

“Alteracion genética”, es un término usado para definir un problema cuya causa
esta directamente en un gen, pudiendo estar 0 no, presente al nacimiento.

V.
LOS MECANISMOS DE HERENCIA

Como ya se ha mencionado anteriormente, la herencia tiene diferentes formas.
Veamos:

a) Herencia autosdmica dominante.

La principal caracteristica de este tipo de herencia es que se manifiesta con una
sola copia del gen enfermo, sin importar si es hombre o mujer. Casi siempre,
quien tiene el gen, obligatoriamente lo manifiesta y quien no posee el gen né lo
manifiesta y no lo transmite. [Figura 1]. Todo nifio enfermo tiene uno de sus
padres igualmente afectado; con excepcion de los casos en que se deba a una
mutacién nueva del gen (osea, que el gen aparecioé por primera vez en ese nifio y
no fue heredado de sus padres).

En la figura 1 se muestran como un padre con un gen “dominante”, tiene un 50%
de riesgo de darle el gen a sus hijos, y un 50% de opciones de que no lo reciban.
En el ejemplo, “n” representa un gen normal y “D” uno alterado. Por lo tanto, la
combinacién "nn” representa un hijo normal, mientras que “Dn” representa un hijo
que estara afectado. Como ya explicamos, los genes no siempre se manifiestan
igual en todas las personas, y puede suceder que unas veces la severidad de los
sintomas sea distinta entre hermanos o entre personas de diferente familia. Esto
hace que sea muy importante que el genetista examine cuidadosamente a todos
los hermanos y padres del enfermo.
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FIGURA 1. Herencia Autosdmica Dominante.
b) Herencia autosémica recesiva.

En esta clase de herencia la enfermedad s6lo se manifiesta cuando el individuo
presenta las dos copias del mismo gen, provenientes de cada progenitor; es
decir, posee el gen en “dosis doble". Ambos padres son sanos o no afectados,
pero portadores del gen alterado. Con frecuencia se observan otros hermanos
afectados y sélo se ve comprometida una misma generacion en cada familia. Si
ambos padres tienen un gen anormal, el riesgo de tener hijos enfermos es del
25% (1 en 4), un 50% de que sean portadores de una copia del gen pero sanos,
y un 25% de que sélo reciban genes normales.

En la figura 2 se muestra la distribucién de estos genes pasando de padres a
hijos. "N" es el gen normal y 'r* el anormal. EI hijo "rr" estara afectado, el "Nr"
sera portador sano y el "NN" no tendra ninguna copia del gen y sera también
sano. Por consiguiente, una persona afectada generalmente tendr& hijos sanos,
aunque portadores; a menos que su union se realice con una persona portadora
u afectada de la misma enfermedad que €l presenta.

Como algunos genes para entidades autosomicas recesivas son relativamente
raros en la poblaciébn general, no es infrecuente en esos casos observar
consanguinidad entre los padres de un afectado, debido a que siempre es mucho
mas probable encontrar dentro de la propia familia otro individuo que presente el
mismo gen anormal que uno tenga.
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FIGURA 2. Herencia Autosémica Recesiva.

Finalmente, conviene mencionar que no toda pareja afectada de la misma
enfermedad necesariamente tendra hijos enfermos, como puede ser el caso de
algunas ‘'retinitis pigmentosas" o de algunas "sorderas neurosensoriales
aisladas". En estas enfermedades existen diferentes subtipos genéticos y cada
entidad posee mas de un gen causal y diferentes mecanismos de herencia.

c) Herenciarecesivaligada a X:

El varén normal tiene un cromosoma X y otro Y (XY), mientras que la mujer tiene
dos cromosOmas X (XX). Si la mujer posee un gen anormal en uno de los
cromosomas X, éste no se manifiesta pero ella se convierte en una portadora-
sana. Por el contrario, si es el varon quien tiene un gen anormal en su
cromosoma X, este automaticamente se manifestard y estara afectado. Un
padre afectado, pasard el gen a todas sus hijas mujeres, las que seran
portadoras sanas, pero jamas le transmitird la enfermedad a sus hijos varones.
Por el contrario, la mujer portadora del gen lo transmite al 50% de sus hijas
mujeres (1 de 2) y al 50% de sus hijos varones (1 de 2), los que seran
obligatoriamente enfermos.

En la figura 3 se muestra la distribucién de estos genes, en donde 'X" es un gen
anormal, y "X" o "Y" son normales. “Lo mas notorio de esta herencia, es que
afecta en mayor proporcibn a hombres que a mujeres. El gen nunca es
transmitido de varén a varén, pero siempre a través de mujeres portadoras. La
mujer sélo manifiesta la enfermedad cuando tiene el gen en dosis doble.
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FIGURA 3. Herencia Recesiva Ligada a X

TABLA No. 1

ALGUNAS ENFERMEDADES OCULARES Y AUDITIVAS
Y SUS MECANISMOS DE HERENCIA

AUTOSOMICAS DOMINANTES:

Sindrome de Waardenburg
Sindrome de Marfan

- Sindrome de Shprintzen (Velo-Cardio-Facial)
- Sindrome de Stickier (Artro-oftalmopatia)

- Disostosis mandibulo-facial

- Sindrome de Apert (Artro-oftalmopatia)

- Sindrome de Marshall

Sindrome de Hallermann-Streiff

- Retinitis Pigmentosa
- Sindrome de Albinismo y Sordera

AUTOSOMICAS RECESIVAS:

Sindrome de Cockayne

- Sindrome de Morquio

- Sindrome de Carpenter (Acrocéfalo-poli-sindactilia)

- Sindrome de Weill-Marchesani (Braquidactilia-Esferofaquia)
- Sindrome de Schwartz-Jampel (Miotonia Condrodistrofica)

Sindrome de Bardet-Biedl




- Homocistinuria

- Sindrome de Meckel-Gruber

- Retinitis Pigmentosa

- Acromatopsia (Ceguera total al color)

RECESIVAS LIGADAS A X.
- Sindrome de Hunter

- Retinitis Pigmentosa

- Sindrome de Albinismo ocular y Sordera N. S. tardia
Sindrome de Ataxia y Sordera N. S.
Sindrome de Catarata Congénita, Microcérnea y Microoftalmia
Coroideremia (Distrofia progresiva tapetocoroidea)
Ceguera parcial al color (Deuteranopias/Protanopias)
Sindrome de Nance-Horan
Sordera N. S. ligada a X
Albinismo ocular tipo II.

V.
CONTESTANDO PREGUNTAS ACERCA DE:

LA RETINITIS PIGMENTOSA

1.- ¢QUE ES RETINITIS PIGMENTOSA (RP)?

Retinitis pigmentosa (RP) se refiere aun grupo de enfermedades degenerativas
y hereditarias de la retina. Algunas personas prefieren llamarla "retinosis
pigmentaria”, pues no se trata de una simple inflamacion retiniana. Sinembargo,
debido al depdsito de pigmento que se realiza en el ojo, el término mas utilizado
en nuestro medio sigue siendo el de RETINITIS PIGMENTOSA o RP. La retina
es una de las capas de la parte posterior del ojo, que actla como un rollo de
fotografia. En ella estan contenidas las células llamadas conos y bastones, con
las que podemos ver los colores y en la oscuridad. La retina manda las
imagenes al cerebro a través del nervio optico, pues el ser humano realmente "ve
con el cerebro". Como resultado de la degeneracion de la retina y del depésito
de pigmento, la persona afectada presenta disminucion de la vision nocturna
(nictalopia), reduccién concéntrico del campo visual y varias décadas después,
puede aparecer severa limitacién visual que no necesariamente lo lleva a la
ceguera total.

2.-  ¢(CUALES SON LOS PRIMEROS SINTOMAS DE LA RP?

Lo primero que debe advertirse es que la edad de inicio de la enfermedad




varia segun la forma genética. Cuando la RP es "Autosémica Dominante", los
sintomas pueden aparecer entre los 1 6 y los 35 afios de edad; si es "Autosdmica
Recesiva" inician entre los 8 y los 1 5; en la forma "Recesiva ligada a X" suelen
iniciar antes de los 1 5 afios. Con alguna frecuencia, lo primero que se evidencia
es disminucién de la agudeza visual o incluso la presencia de "miopia". Luego
aparece la disminucién de la capacidad para ver en la oscuridad, fendbmeno
llamado "nictalopia". Mas tarde se nota restriccion del campo visual, con
pérdida de la vision periférica, la cual puede terminar en "vision en tunel" o
“tubular”, pues es como si la persona mirara por un tubo.

Caracteristicamente los sintomas van progresando a través de los afios, hasta
disminuir en grado variable la capacidad visual. En términos generales, la
preservacion de una buena vision a determinada edad depende del tipo de
retinitis pigmentosa y del &rea afectada en la retina. La agudeza visual central se
afecta por otros factores, como la inflamaciéon o edema macular quistico, escape
vascular retiniano difuso y otras.

3.-  ¢QUE DEBE HACERSE Si SE SOSPECHA LA ENFERMEDAD?

Debe hacerse un chequeo oftalmolégico completo, que incluya valoracién por el
médico oftalmoélogo especializado en retina y el optometra. Si la persona tiene
un vicio de refraccion, como la miopia por ejemplo, debe tener un control minimo
una vez al afilo con su oftalmoélogo. Cada cual puede ser valorado por su
oftalmélogo de confianza, quien lo remitira al especialista en retina si lo cree
conveniente. También pueden dirigirse a cualquier seccional del “Instituto
Nacional para Ciegos- INCI”, a la “Fundacién oftalmologica Nacional”, o a la
“Asociacion Colombiana de Retinitis Pigmentos y Sindrome de Usher ACORUS”,
donde se le ofrece consulta especializada a muy bajos precios (tel: 320 83 20 Ext
2823 — 2787-2788 en Bogota).

4.- ; COMO SE DIAGNOSTICA LA RP?

El diagndstico clinico no siempre es facil, por lo que se recomienda la valoracion
por una persona especializada en retina. Clinicamente el oftalmoélogo encuentra
adelgazamiento de los vasos retinianos, atrofia Optica, depdsito de pigmento v,
ocasionalmente edema de la macula.

Hallazgos del fondo de ojo: El cuadro clasico de RP consiste en atrofia del
nervio 6ptico, atenuacion de los vasos retinianos, punteadofino y difuso en
elepitelio pigmentario, migracion intraretiniana de pigmento y acumulos en forma
de espiculas de hueso que siguen los vasos de la retina, mas atrofia del epitelio
pigmentario y de la coreo capilar. Todos estos hallazgos se producen en forma
secuencial desde etapas tempranas de la enfermedad, con algunas variaciones
de acuerdo al tipo de retinitis pigmentosa. En algunas personas se encuentra
alterado el vitreo, con descamacion de células o desprendimiento de éste.



Hallazgos del segmento anterior: la mayoria presenta cataratas, lo que
significa una opacificacion del cristalino. Esta interfiere bastante con la vision,
pero puede ser operada y reemplazada por un lente intraocular con excelentes
resultados. Algunas personas también asocian glaucoma cronico de angulo
abierto.

Refraccion: Frecuentemente se encuentra miopia y astigmatismo.
5.-  ¢QUE EXAMENES SERAN NECESARIOS PARA EL DIAGNOSTICO?

Electroretinograma (ERG): Mide el potencial eléctrico de la retina como
respuestas un estimulo luminoso de cortaduraciéon. Se basa en la capacidad de
respuesta eléctrica de las células retinianas. Estas respuestas se registran en
forma de ondas en un papel, de modo que se definen onda A, B y a veces C. El
examen mide la actividad de los conos y los bastones.

Prueba de Adaptacién a la obscuridad. Mide el umbral de la sensibilidad de la
retina a una pequefia mancha luminosa en condiciones de oscuridad. Se basa
en la capacidad de recuperacion rapida de los conos después de una exposicion
a luz intensa y la lenta adaptacién de los bastones a luz intensa; ambos, en
condiciones de adaptacion a la obscuridad. Se obtiene una curva bimodal que
mide primero la sensibilidad de los conos, y a los nueve minutos comienza a
observar se la actividad de los bastones. Cualquier lesion de la retina que
comprometa los bastones, puede causar ceguera nocturna, lo que puede ser
cuantificado por esta prueba. En Colombia aun no es facil realizar este examen.

Electrooculograma (EOG): Es una prueba que muestra el funcionamiento del
Epitelio Pigmentario de la Retina (EPR), y mide un potencial eléctrico “estable
que existe entre la porcion anterior y posterior del ojo. la relacion entre la méxima
amplitud en condiciones de luz y la minima en condiciones de oscuridad,
constituye el indice de Arden, cuyo valor varia entre 1.8 y 2.0. Aquellos valores
por debajo de 1.5 son definitivamente anormales, e indicaran un dafio a nivel del
epitelio pigmentario.

Prueba de Visién de color: Al afectarse los conos por el proceso
degenerativo de la retina, se produce alteracién en la visiébn de color, lo que
puede detectarse con pruebas especificas como las de ishihara, laminas
pseudoiso-cromaticas, Fatnsworth 1 5y 1 00 y el anomaloscopio de Nagel. En
retinitis pigmentosa la tritanomalia (eje azul-amarillo) es el defecto mas
frecuentemente encontrado.

Campimetria: Estudia el segundo sintoma mas importante en RP, la
reduccidn concéntrico y progresiva del campo visual. Esta tiende a ser simétrica
en ambos ojos, aunque los cambios en el campo visual estan directamente
relacionados con el estado de la enfermedad. Puede en contrarse constriccion
concéntrico, depresion del campo superior, dafio parcial de medio campo y
agrandamiento de la mancha ciega.



Fotos a color del Fondo de Ojo y Angiograria Fluo-resleinica:
Ambas documentan las variaciones del aspecto de fondo de ojo en las diferentes
etapas de la enfermedad. Las fotos a color son sumamente importantes para
determinar la evolucion y progresién en cada caso. La angiografia detecta
escape del medio de contraste, presencia de membrana epirretinianas, edema
macular y atrofia coriocapilar.

6.- ¢QUE DEBO HACER Si TENGO UN FAMILIAR CON RP?

Debe buscar una valoracion oftairnolégica por un médico especializado en retina.
Adicionalmente, debe ser remitido a un genetista que organice el estudio ocular y
genético familiar que se debe seguir.

7.- ¢ TODAS LAS RP SON IGUALES?

No. La Retinitis Pigmentosa tiene diferentes clasificaciones, segun lo
siguiente:

Edad de aparicion

Comportamiento electroretinografico
Tipo de compromiso retiniano
Comportamiento hereditario

hONE

‘RP segln la edad de aparicion:

Amaurosis congénita Leber

Retinitis pigmentosa de aparicion en la infancia
Retinitis pigmentosa juvenil

Retinitis pigmentosa del adulto y de aparicion tardia

* % * X

e -Segun el comportamiento electroretinografico:

Retinitis pigmentosa con patrén bastones-conos
Retinitis pigmentosa con patrén conos-bastones

e Segln el tipo de compromiso retiniano:

Retinitis pigmentosa en sector
Retinitis pigmentosa inversa
Retinitis pigmentosa sin pigmento
Retinitis punctata albescences

* ok X %



8.- ¢LA RP PUEDE CAUSAR CEGUERA?

Para la mayoria de la gente, la palabra ceguera significa pérdida total de la
vision. Algunas personas con RP pueden llegar a tener severa pérdida visual o
vision subnormal, y aunque mantienen algun resto visual incluso en edades
avanzadas, pueden ser catalogados como “legalmente ciegos”. El término
"ceguera legal” se aplica a las personas cuya agudeza visual en el mejor ojo es
de 20/200 o mas, o tienen un campo visual con un didmetro de 20 grados o
menos.

9.- ¢SE ASOCIA LA RP CON OTRAS ENFERMEDADES?

la RP puede presentarse sola (aislada) o estar acompafada de otros sintomas y
conformar una enfermedad genética especifica (sindromal). la asociacion mas
frecuente es con sordera o hipoacusia, y eso se denomina SINDROME DE
USHER. En otras ocasiones se acompafia de alteraciones endocrinoldgicas,
polidactilia (seis dedos) y otras varias anomalias.

10.- (EXISTE ALGUN MANEJO Y TRATAMIENTO RECOMENDADO?

Si existen recomendaciones especificas para las personas con RP. Estas se
discutiran en mas detalle en un proximo manual sobre el tema. Universalmente
se han intentado multiples y variados tratamientos, pero ninguno ha sido exitoso.
Tampoco se ha demostrado algo que en verdad disminuya la progresion del
proceso. Dadas las caracteristicas de la enfermedad y su curso progresivo, la
RP se ha convertido en un campo de frustracion para el oftalmdlogo, y de
desesperanza para el paciente.

A este respecto, se sugiere que el paciente con RP sea manejado para mejorar
sus condiciones de vision y de vida. La correccion de los defectos refractivos
(miopia) por pequefios que sean, son de gran utilidad en cuanto que si hay un
aumento subjetivo de vision. El uso de anteojos protectores contra la luz, no ha
demostrado ser beneficioso para detener el progreso de la enfermedad, pero las
gafas de sol les ayudan a controlar el deslumbramiento que los cambios de luz
les produce. Por otra parte, aunque no esta totalmente demostrado que la luz
tenga efectos nocivos para estos pacientes, de todos modos se les recomienda
no mirar la luz del sol en forma directa y mas bien, usar gafas de sol comdn y
corrientes.

Desde el punto de vista familiar, debe procurarse un completo conocimiento de la
enfermedad, sus caracteristicas y pronostico, para que la familia se convierta en
un punto de apoyo muy importante para el paciente. Finalmente, el manejo
genético del paciente con RP, y el conocimiento exacto del patrén hereditario,
constituye tal vez la parte mas importante, pues la consejeria genética va a ser el
mayor punto de soporte y de prevencion de la enfermedad.



los tratamientos con Vitamina A no han demostrado su efectividad ni sus
ventajas, y esta medicacion en exceso si representa un riesgo para la salud. los
tratamientos quirdrgicos ofrecidos en Rusia y Cuba, tampoco han probado su
beneficio. Una persona con RP nunca debe dejarse engafiar con el ofrecimiento
de “curas milagrosas”, pues con frecuencia se aprovechan de su desesperacion.

11.- ¢CUAL ES EL DIAGNOSTICO MOLECULAR DE LA RP?

Ya sabemos que la mayoria de los casos de RP se heredan en forma
AutosOmica recesiva, seguida de autosémica dominante y por ultimo la recesiva
ligada a X. En cada uno el gen responsable es diferente, e incluso existen dentro
de una misma categoria varios genes causases.

En la retinitis pigmentosa ligada a X se han encontrado hasta el momento dos
sitios denominados los “loci, RP2 y RP3”. El gen RP3 es responsable de la
enfermedad en 60-80% de las familias analizadas, y estd muy cerca de un
marcador de la ornitina carbamil transferasa (OCT), conocido como el DXS84.

En el 20-40% restante de las familias estudiadas, el gen responsable es el
“RP2", el cual esta localizado entre el marcador DXSI 46 y el centromero del
cromosoma X. Hay datos preliminares que indican la presencia de otro gen en el
mismo cromosoma. Los estudios moleculares en la retinitis pigmentgsa
autosémica son aun mas complicados, dado que parece haber varios genes en
diferentes cromosomas. Ya se han identificado los genes de la “Rodopsina” y de
la “Periferina”, y diversas mutaciones parecen ser las causantes de la
enfermedad. Se ha sugerido un gen en el cromosoma 1, pero otros
investigadores localizan el gen de la RP1 ligado al marcador D3S7 en el brazo
largo del cromosoma 3. Con respecto a la retinitis pigmentosa autosémica
recesiva, también en ella se han identificado mutaciones de la “Periferina y la
Rodopsina”, en diferentes cromosomas autosomicos.

Foto No. 1. Fondo de ojo tipico de RP.



Foto No. 2. Angiografia de RP.

12.- HAY DIFERENCIA ENTRE LAS FORMAS GENETICAS DE RP?

las diferencias no sélo son clinicas, sino en la frecuencia con que se en cuentran.
Un estudio demas de 2000 personas con limitacion visual, demostré una
frecuencia del 7.75% de casos de RP. Entre ellos se definieron los siguientes
porcentajes:

RP CASO UNICO.......... ........ 6.71%
RP—-AR.....o 4.63%
RP—AD.....ccoi s s 3.70%
RP-LIGX. ... 0.61%
RP SINDROMAL........... ........ 2.10%
TOTAL....oi i e 17.75%

Es importante aclarar que la RP puede ser llamada SIMPLE, cuando hay un solo
individuo afectado en la familia; y AISLADA, cuando no tiene otros hallazgos
asociados. También se clasifica en SINDROMAL o multisistémica, cuando se
asocia a otras alteraciones; o MULTIPLE, cuando existen varias personas
afectadas en una misma familia. Las principales diferencias clinicas entre los
tipos genéticos, son:

e R.P. Autosémica Dominante (RP-AD):

Aunque esta variedad de RP parecia ser poco severa y de progreso mas lento,
hoy en dia se sabe que existe un variado rango de presentacién entre los
diferentes subtipos dominantes, fluctuando entre un severo compromiso retiniano
de inicio temprano, hasta un dafio limitado y lentamente progresivo de inicio
tardio, variaciones que incluso se han observado dentro de una misma familia.
Este fenomeno de variabilidad intrafamiliar posiblemente se deba a la baja
penetrancia del gen o a su expresividad variable. En general, en las formas
dominantes se presenta una progresion relativamente lenta de la pérdida visual,
con un inicio mas tardio que en las otras formas genéticas.



e R.P. Autosdmica Recesiva (RP-AR):

Como ya fue mencionado, la RP aislada se hereda mas frecuentemente en forma
autosomica recesiva. Usualmente se inicia en la adolescencia, y se caracteriza
por una temprana deficiencia en la capacidad de adaptacion a la oscuridad y una
progresion de la pérdida visual y del dafio retiniano, mucho mas rapida que la
observada en las formas dominantes. También se ha postulado la existencia de
mas de un tipo genético de RP autosdmica recesiva (RP-AR) y habriaentre 1 1y
41 mutaciones causantes. Por otra parte, varios autores han demostrado que el
1 3 a 18% de las personas con cualquier tipo de RP, presentan otros hallazgos
asociados conformando algun sindrome genético.

e R.P.Recesivaligadaa X.-

La forma ligada a X, es ciertamente la menos frecuente de las RP, pero por regla
general, la mas severa en su manifestacién clinica. Los varones afectados
suelen presentar un patron tipico de espiculas de hueso en el fondo de ojo,
acumulos de pigmento y progresion de la atrofia coroidal que los lleva
rapidamente a la ceguera. En un estudio de 23 familias afectadas en Inglaterra,
Allan Bird encontr6 severa pérdida visual en casi todos los varones, importante
ceguera nocturna desde edades muy tempranas y estrechamiento del campo
visual desde los 20 afios de edad. Las frecuencias conocidas, se presentan en
la tabla No. 2.

TABLA No. 2

DISTRIBUCION DE RP ENTRE LAS DIFERENTES
CATEGORIAS HEREDITARIAS

% % % %
PAIS ANO A.DOM. A.REC. LIG.X AISLADA AUTOR TOTAL

USA 1980 10 69 06 15 Boughman 670
USA 1981 22 16 09 50 Boughman 300
USA 1984 19 65 08 08 Bunker 085
INGLA-

TERRA 1984 22 23 14 41 Bundey-Crews 138
USA 1987 17 31 10 42 Heckenlively 609
INGLA-

TERRA 1982 24 16 18 42 Jay M. 426

CHINA 1982 11 33 08 48 Hu D. 151




VI.
CONTESTANDO PREGUNTAS ACERCA DE:
EL SINDROME DE USHER
1.-  ¢QUE ES El SINDROME DE USHER?

El sindrome de Usher (US), es una enfermedad genética que asocia Retinitis
Pigmentosa e Hipoacusia Neurosensorial Congénita. Algunas personas tienen
ademas problemas del equilibrio, y eso clasifica la enfermedad en diferentes
tipos. La enfermedad fue descrita por el Dr. Charles Usher en 1914, y por eso
lleva su nombre. Hoy en dia se considera como la primera causa de limitacion
visual-auditiva, o sordo-ceguera como se ha llamado en términos generales. Es
una enfermedad hereditaria, con un patrén “Autosdmico Recesivo” franco.

2.- ¢ENTONCES LA ENFERMEDAD TIENE VARIAS CLASES?

Si, el sindrome es clinica y genéticamente heterogéneo. Se conocen tres tipos
genéticos, con caracteristicas propias de cada uno. Se acepta la siguiente
clasificacion:

TIPOI: Profunda a severa sordera neurosensorial congénita bilateral no
progresiva y simétrica, con inicio de la RP entre los 8 y 1 5 afos, y respuesta
vestibular anormal.

TIPO II: Leve, moderada o severa sordera congénita no progresiva bilateral y
simétrica, con inicio de la RP después de los 15 afios de edad, y respuesta
vestibular normal.

TIPO llI: Sordera neurosensorial congénita que si puede ser progresiva, con
variable edad de inicio de la RP, y respuesta vestibular normal o anormal,

3.- ¢ TODAS LAS FORMAS DE LA ENFERMEDAD SON IGUALES?

No. Se sabe que cada uno de los tres tipos es causado por un gen diferente,
localizado en distinto cromosoma cada cual.

Por lo mismo, las caracteristicas clinicas de cada uno no son iguales. En el
TIPO | de la enfermedad, la sordera se evidencia desde el nacimiento, suele ser
muy severa por lo que no se desarrolla lenguaje, los sintomas visuales se inician
a edades mas tempranas y el nifio tiene problemas del equilibrio. En el TIPO I,
la sordera es menos severa y se logra un lenguaje bastante adecuado, los
sintomas visuales son mas tardios, y el joven no presenta problemas del
equilibrio. El TIPO Il es mas reciente: la sordera o hipoacusia es variable y
suele ser progresiva, los sintomas visuales aparecen a cualquier edad, y puede o
no haber problemas del equilibrio en la persona afectada.
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FOTO No. 3. Audiometria tipica de Usher Tipo I.
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FOTO No. 4. Pruebas vestibulares en Sindrome de Usher.

4.-  ¢CUALES SON LOS SINTOMAS DE LA ENFERMEDAD?

Como vimos, son variados y dependen de cada forma del sindrome. En
general se encuentra lo siguiente.

A. Alteraciones audioldgicas y vestibulares:

En las dos primeras formas la sordera o hipoacusia "no es progresiva".

Soélo se acepta progresion en el tipo Il del sindrome. Cuando es muy severa, el
nifio o joven no alcanza a desarrollar lenguaje y se acompafia de "mudez”, o
serios trastornos del lenguaje. Por lo general la pérdida auditiva es bilateral y
simétrica; es decir, muy similar en ambos oidos. Audiometrias repetidas y otros
examenes ordenados por el otorrino, permitirdn definir el tipo de alteracion
presente. Se cree que existe una lesion de las células ciliadas del 6rgano de
Corti. Todo nifio congénitamente sordo, debe ser vigilado para determinar si
presenta o no este sindrome.

La presencia de alteracion del equilibrio es propia del tipo Il. Esta anomalia se
hace evidente en un retardo del desarrollo psicomotor del nifio, en dificultad para
caminar en linea recta, y hasta en incapacidad para nadar o montar bicicleta. En



general, esos nifios suelen ser un poco "torpes” en sus movimientos y tener
alguna dificultad en la coordinacién para la marcha.

B. Alteraciones visuales:

El dafio visual es una Retinitis Pigmentosa (RP) tipica, lo que quiere decir que
tiene todas las caracteristicas descritas en el capitulo anterior sobre esta
enfermedad. Adicional a la hipoacusia, el nifio o joven presenta disminucioén de
su agudeza visual, puede tener miopia, notara dificultad para ver en la
obscuridad (Nictalopia), y rapidamente ir4 presentando disminucién de su campo
visual. Igual que en cualquier caso de RP, la persona puede presentar cataratas
y todas las complicaciones propias de ésta. Deben tenerse los cuidados de
cualquier caso de Retinitis, mas lo recomendado para un hipoacusico o sordo.

C. Alteraciones Psiquiatricas Y Neuroldgicas:

Desde hace varios afios se observaron alteraciones psiquiatricas, a edades muy
variadas en personas con el sindrome. Algunos sufren depresion, otros hacen
un sindrome maniaco-depresivo (hoy llamado enfermedad psico-afectiva bipolar),
otros desarrollan franca esquizofrenia, pero no hay un patron especifico en los
afectados. Es importante aclarar que NO TODOS los enfermos de US
desarrollan anomalias psiquiatricas o retardomental, por lo que aun sedesconoce
la causa de estos sintomas.

En cuanto al hallazgo de alteraciones neuroldgicas, es llamativo que algunos
estudios han demostrado anomalias del sistema nervioso central (SNC), con
examenes como la tomografia cerebral o la resonancia magnética. En algunas
personas se ha descrito atrofia cerebral o alteraciones cerebelosas, sin poderse
interpretar esto como un factor predictivo de la evolucion de la enfermedad.
Aunque se cree que los disturbios esquizofrénicos son producto de la doble
limitacion visual y auditiva en el individuo, la teoria de psicosis como efecto
secundario es demasiado simplista para explicar algunos casos, A nuestro modo
de ver, sin duda es necesario realizar mayores evaluaciones en los afectados,
sus familiares y en la poblacion general, a fin de determinar el verdadero valor de
tales hallazgos psiquiatricos y neurolégjcos.

5- ¢COMO SE HEREDA ESTA ENFERMEDAD?

la enfermedad presenta una herencia “autosdmica recesiva”. Recordemos que
ambos padres son portadores obligados del gen, y cada hermano del afectado
tiene un riesgo del 50% de ser portador del gen alterado. Esto determina una
vez mas, la importancia de una evaluacion general y genética a toda la familia.

6.- ¢HAY MODO DE IDENTIFICAR LOS PORTADORES SANOS DEL GEN?

Ya hemos visto que ambos padres de un afectado son portadores sanos, y que
el 50% de sus hermanos tiene riesgo de serlo también. Desde hace muchos
afos se ha buscado un método clinico que ayude a identificar quien tiene o0 no
tiene una copia del gen anormal. Se cree que algunos portadores pueden



presentar alteraciones en el Electroretinograma, en la audiometria o en la
resonancia magnética cerebral, pero ésto no ha sido perfectamente establecido.
El Unico método certero que permitiria saber quien tiene el gen, son los estudios
de genética molecular que ya comienzan a realizarse en nuestro medio.

7.-  ¢YA SE CONOCEN LOS GENES CAUSANTES DEL SINDROME?

Recientes investigaciones sobre el Sindrome de Usher, se han encaminado a la
determinacion de la localizacion de los genes causantes de los diferentes tipos
de la enfermedad. Sin embargo, aun no han sido encontrados todos. EIl grupo
colombiano pionero de estos estudios, es conformado por personal del Instituto
de Genética Humana de la Universidad Javeriana y la Fundacion Oftalmolégica
Nacional,

El Sindrome de Usher Tipo Il (US2) ha sido recientemente localizado en la
porcion distal del cromosoma |, cerca del gen de la renina (REN), y constituye
asi la primera forma de retinitis pigmentosa autosdmica recesiva en haber sido
mapeada hasta el momento. Por su parte, el Sindrome de Usher tipo | (USI)
parece estar localizado en el brazo largo del cromosoma 11. Finalmente, el
Sindrome de Usher tipo Il (US3), parece estar localizado en el brazo largo del
cromosoma 3.

8.- ¢ES FRECUENTE EL SINDROME DE USHER?

Se cree que es la primera causa de sordo-ceguera en el mundo. La frecuencia
de la enfermedad varia entre 1.0 y 31.7%, siendo la mas alta la encontrada en la
poblacion Francesa-Acadiana de Lousiana, en los Estados Unidos. Aunque la
frecuencia promedio mundial del Sindrome de Usher se calcula en un 4.3%,
nuestros estudios en Colombia demuestran que el 9.6% de los sordos y el 8% de
los ciegos inscritos en instituciones, pueden tener la enfermedad. Por otra parte,
los estudios realizados en diferentes paises estiman la prevalencia de la
enfermedad entre un 3.0 y un 4.4 por 1 00.000 habitantes. las investigaciones en
la poblacién sorda examinada en Colombia, mostraron una prevalencia de
1/30.784, lo que es igual a 3.3 por 100.000 habitantes. Veamos unas tablas que
explican estos datos (Tablas # 3y 4):

9.- ¢(EL SINDROME AFECTA A TODAS LAS RAZAS?

El Sindrome de Usher fue observado inicialmente en Norte América y en paises
Nérdicos, en Europa. Ya hoy en dia se ha escrito en todas las razas y se sabe
que esta distribuido a nivel mundial, al igual que lo esta la RP aislada. Existe la
teoria de que la enfermedad fuera originaria de los paises nordicos y
posteriormente diseminada a las Islas Britanicas y a toda Europa, llegando luego
hasta América. En Sudamérica sélo se tienen datos para Colombia, pero es
evidente que la enfermedad si existe en otros paises del cono sur



TABLA # 3

FRECUENCIA MUNDIAL DE RETINITIS PIGMENTOSA EN
POBLACION SORDA

PAIS No. TOTAL No. RP %RP REFERENCIA
Alemania 241 74 5.8 Liebreich — 1861
Alemania 303 06 2.0 Lent - 1870
Alemania 519 05 1.0 Wilhemi - 1873
Francia 200 05 2.5 Hocquard - 1875
Alemania 100 03 3.0 Adler - 1876
Inglaterra 110 06 5.5 lee - 1883
Alemania 095 05 5.3 Shafer - 1884
Alemania 074 08 10.8 Lemcke - 1892
Noruega 771 23 3.0 Uchermann - 1896
Holanda 383 11 2.9 Mulder - 1902
Austria 064 04 6.3 Hammerschlag - 1907
Rusia 100 02 2.0 Snegreff - 1909
Suecia 149 05 3.4 Kljng - 1932
Italia 150 03 2.0 Larriccia - 1932
Dinamarca 480 28 5.8 lindenov - 1945
Francia 213 03 1.4 Doll- 1947
Hungria 266 01 0.6 Alberth - 1958
Francia 1.79 22 12.3 Grimaud - 1962
USA 139 44 31.7 Kloepfer - 1966
Colombia 1.715 46 2.4 Tamayo - 1991
USA 240 08 3.3 Danish 1963
TABLA #4
FRECUENCIA DE SORDERA EN POBLACION
CON RETINITIS PIGMENTOSA
No. No. %

PAIS TOTAL SORDERA SORDERA REFERENCIA
Inglaterra 1681 560 33.3 Nettleship - 1909
Inglaterra 0069 030 43.5 Usher - 1 914
Alemania 22.7 Leber-1915




Inglaterra 0919
Alemania 0877
Alemania 0020

USA 0041
Dinamarca 0150
ltalia 0156
Israel 0022
Francia 0020
Checoslovaq. 0022
Suiza 0118
Francia 0023
Rumania 0015
Italia 0161

Colombia 0012

096
127
009
018
042
013
014
011
005
016
012
010
022
003

10.4
14.5
45.0
43.9
28.0
08.0
63.6
55.0
22.7
13.6
52.2
66.7
12.2
25.0

Bell - 1922
Wibaut - 1931
Steinberg - 1937
Wortis - 1940
Kierrumgaard - 1948
Pagliarani - 1949
Landau - 1956
Zanotti - 1958
Nemec - 1960
Ammann - 1961
Cordier - 1964
Cinca - 1966
Martini - 1985
Tamayo - 1991

Datos parciales, estudio aun en progreso.

VIII.

ESTUDIO DE LA PERSONA CON POSIBLE SORDO-CEGUERA

Dr. Felipe Escalién Buendia
Dr. Vicente Rodriguez Montoya
Dra. Martalucia Tamayo Fernandez

Indicaciones Generales para el estudio de una persona con limitacién visual y
auditiva simultanea, en la que se considera un posible diagndstico de RP o de

Sindrome de Usher:

Deben realizarse las siguientes valoraciones:

1- Oftalmolégica y Optométrica

2- Audioldgica y Vestibular

3- Genética, personal y familiar - Asesoria Genética

4- Interconsulta con otras especialidades médicas

5- Valoracion psicoldgica, personal y familiar




1. EVALUACION OFTALMOLOGICA Y OPTOMETRICA
1.1- Historia Clinica:

Antes del examen ocular del nifio o del adulto, es muy importante hacer
una excelente historia clinica. Se buscan los Antecedentes familiares, para lo
cual se interroga sobre si existe consanguinidad de los padres y el grado de ésta,
qué otros familiares estan afectados, la edad de aparicion de los sintomas,
investigar la presencia de ciegos o personas con muy mala agudeza visual en la
familia, los defectos refractivos en el grupo familiar, y finalmente, se debe
registrar cuantos hermanos tiene el paciente, su edad, sexo, y si padecen alguna
enfermedad ocular o sistémica sugestiva de un sindrome genético.

También imiportan los Antecedentes personales. Es valioso saber lo referente
al parto y aun los datos antes de la concepcién. Debe preguntarse a la madre si
ella tuvo virosis en la infancia, o si fue vacunada alguna vez en su vida. Debe
determinarse si a la madre le hicieron titulos de anticuerpos contra Toxoplasma,
Rubéola, Herpes, Citomegalovirus y SIDA. En qué época de la gestacion se
tomaron, cuales fueron sus resultados y si hubo o no tratamiento meédico,
También indagar sobre si al recién nacido le practicaron estas pruebas, sus
resultados, y sobre todo si se midieron inmunoglobulina G, M, o ambas. los
habitos de la madre durante el embarazo son de vital importancia. El
alcoholismo farmacodependencia, o0 ingestion de substancias terapéuticas,
pueden ser causantes de algunas alteraciones en el nifio.

-También debe determinarse si el parto fue a término o no. En caso de
prematuridad, es definitivo saber de cuantas semanas de gestacion, si hubo
incubadora y por cuanto tiempo. Antecedentes de respirador, infecciones u otra
enfermedad del recién nacido. Interrogar por los detalles del parto, con o sin
instrumentacion, si hubo sufrimiento fetal agudo o alguna otra complicacion, asi
como peso y talla al nacer.

-Finalmente, se debe hacer una descripcion detallada de la enfermedad actual,
tratamientos oftalmoldgicos previos, uso de anteojos, cirugias, drogas oculares y
sistémicas utilizadas.

1.2- Examen del Paciente:

e Examen Extemo: Examinar no sélo del globo ocular y sus anexos, sino al
paciente en general. Buscar posiciones andémalas de la cabeza que hagan
sospechar un estrabismo paralitico; la forma y tamafio del craneo y la cara; la
implantacion de los pabellones auriculares; el peso y la talla; forma de las
extremidades, etc.

e Agudeza Visual: La toma de la agudeza visual que parece tan sencilla, es
algo que debe hacerse correctamente. Debe recordarse que los nifios tienden
a hacer trampa cuando ven mal por un ojo, y rotan la cabeza para tratar de
usar el ojo ocluido, en este caso el ojo de buena agudeza visual. Esta se



toma y se valora segun la edad. El optometra complementa la evaluacion
ocular, mediante la determinacion de si existe o no algun defecto refractivo
asociado.

BUsqueda de Forias Y Tropias: Una FORIA es una desviacion latente, no
visible en condiciones normales, rara vez sintomatico y que usualmente no
necesita tratamiento. La TROPIA es una desviacibn manifiesta, es el
estrabismo como tal. Por medio de los prismas se cuantifica dicha
desviacion, la cual se debe medir en todas las posiciones de la mirada. Es
normal que en los tres primeros meses de vida el nifio presente desviaciones
oculares no constantes; pero si después de esa edad persiste la desviacion,
debe ser remitido al oftalmdlogo pediatra y no esperar hasta los dos o tres
afos, cuando el prondstico funcional ya no seré tan bueno.

Versiones Y Ducciones: Las versiones y ducciones son los movimientos de
los ojos. Es sencillamente una valoracion de los musculos extraoculares, y
de los pares craneanos lll, IV y VI, para determinar su funcién.

Estado de las Pupilas: la respuesta pupilar a la luz es una gran ayuda
diagnostica, pues sirve para evaluar la funcion de algunos nervios.
Estereopsis: Es una prueba para determinar la percepcion de profundidad y
se hace de rutina en nifios mayores de tres afios, mediante la utilizacion de
anteojos con filtros polarizados que permiten observar en tercera dimension
diferentes figuras. Si es normal, indica que los ojos estan derechos y que
ademas existe percepcion visual simultdnea por ambos o0jos (vision
binocular). Esta prueba es esencial para detectar y evitar a tiempo
ambliopias.

Pruebas de Color: Sirven para detectar los defectos congénitos y adquiridos
en la percepcion del color. En cuanto a las alteraciones congénitas que
alteran la percepcion del color, sabemos que suelen ser mucho mas
frecuentes en hombres que en mujeres, ya que la protanopia (defecto de los
rojos) y la deuteranopia (defecto de los verdes), son de transmision ligada al
cromosoma X. La tritanopia (defecto de los azules), es en cambio de herencia
autosémica recesiva y por lo tanto afecta por igual a hombres y mujeres; su
incidencia en general es muy baja y existen pocos casos descritos en la
literatura.

Biomicroscopia: la biomicroscopia con la lampara de hendidura permite
valorar en detalle los parpados , la conjuntiva, la cérnea, el iris, el cristalino, el
vitreo y con la ayuda de lentes especiales, el angulo camerular y la retina.
Tonometria o Medicion del Tono Ocular. La medida del tono ocular se
puede realizar con el tonébmetro aplanético, que va incorporado a la lampara
de hendidura. La tension ocular se mide en milimetros de mercurio, y debe
ser menor de 20.

Refraccion bajo Cicioplegia: De rutina se debe dilatar la pupila del nifio y
del adulto. En los nifios NUNCA se debe tratar de formular anteojos sin
dilatar la pupila con drogas cicioplégicas (farmacos que paralizan el masculo
ciliar).

Fondo de Ojo: Se hace bajo dilatacion pupilar. Se inicia valorando el
aspecto del nervio 6ptico, la excavacion del mismo, se observan las arterias y



venas, su disposicion y direccion. Las alteraciones del epitelio pigmentario
son de gran importancia en el paciente pediatrico. La rubéola y sifilis
congénita, dan el aspecto de sal y pimienta en la retina, por ejemplo.
Examenes Especiales: Segun las necesidades, el oftalmélogo determinara
si se requiere tomar ecografias oculares, potenciales visuales evocados,
electroretinograma, electrooculograma, campimetria y angiografia con fotos a
color del fondo ocular.

2.2 EVALUACION AUDITIVA Y VESTIBULAR

2.1- Consideraciones Generales.

En los pacientes que se les detecta una hipoacusia neurosensorial bilateral,
es decir, que tienen afecciones de la coOclea, del nervio auditivo o de origen
central, en primer lugar tenemos que establecer el grado de hipoacusia de
cada oido y tratar de definir la etiologia. Con respecto al grado de pérdida
auditiva, tomamos el promedio encontrado en la audiometria tonal
convencional para el umbral de deteccion de las frecuencias de 500, 1000 y
2000 Hz., y clasificamos al paciente de la siguiente forma:

Para promedios entre 20 y 40 dB., hablamos de pérdidas leves.
Entre 40 y 60 dB., de pérdidas moderadas.

Entre 60 y 90 dB., de pérdidas severas

Promedios mayores de 90 dB., de hipoacusias profundas.

La siguiente lista representa algunos grupos de personas de alto riesgo para
nacer con hipoacusias neurosensoriales, o para que las desarrollen o las
adquieran mas tarde:

1.

Nifios nacidos de madres con historia de enfermedades eruptivas durante el
embarazo, especialmente en el primer trimestre y sobre todo Ilas
diagnosticadas como rubéola o sarampién.

Nifios productos de padres con algun grado de consanguinidad.
Nifios con antecedentes de hipoacusias neurosensoriales en sus familias.

Nifios con historia de parto prematuro, sufrimiento fetal, parto dificil, cuadros
de hipoxia 0 anoxia perinatal.

Niflos con historia de incompatibilidad de Rh de los padres y de
hiperbilirrubinemias importantes con control médico tardio.

Niflos sometidos a tratamientos con drogas ototoxicas, especificamente
antibiéticos aminoglicosidos; o producto de madres tratadas con esta
medicacion durante el embarazo.



7. Nifios con antecedente de meningitis 0 meningoencefalitis.
8. Niflos con antecedente de trauma craneoencefélico
9. Nifios con antecedente de parotiditis viral.

Estos dos ultimos se consideran sobre todo para hipoacusias unilaterales, sin
descartar la posibilidad de bilateralidad.

2.2- Historia Clinica.
El enfoque diagndstico de un paciente con sospecha de alguna pérdida auditiva,
se inicia con un interrogatorio muy completo que debe incluir:

e Historia familiar completa, que incluya antecedentes médicos de los padres,
historia laboral y educacional.

e Historia completa prenatal, del parto y postnatal; en la mayoria de los casos
con solicitud de resumen de historia clinica de los centros hospitalarios
respectivos.

e Historia personal, con detalle de los antecedentes patolédgicos, quirlrgicos,
traumaticos, toxicoalérgicos, inmunolégicos, etc.

e Historia del desarrollo psicomotor, psicopedagdégico y del lenguaje.

Usualmente con esto sdatos se obtiene una impresion diagndstica acertada.
Se busca en lo posible, corroborar el diagnéstico con ayudas de laboratorio,
imagenes diagnosticas, valoracion neuroldgica, genética y oftalmoldgica.

2.3- Examen del paciente.
Ademés de lo ya mencionado es bueno considerar lo siguiente:

e -Valoracion Otorrinolaringoldgica (ORL) completa, que incluya examen fisico y
ampliacién de algunos puntos del interrogatorio.

e -Examen audiolégico completo, con Audiometria tonal por via ésea y aérea, a
veces en varias sesiones. Impedanciometria. Audiometria con juguetes si es
un niflo pequefio. Cuando la edad y el desarrollo del lenguaje lo permitan, se
debe practicar una logoaudiometria.

e -Evaluacion de Terapia de Lenguaje, que incluye deteccion de niveles de
lenguaje, tanto en comprension como expresion y evaluacion de la
funcionalidad del aparato fonoarticulador.

e -Evaluacion de Terapia Ocupacional en busca de defectos de motricidad
gruesa Yy fina, defectos de equilibrio y defectos en percepcién visomotora y
general.

e -Evaluacion de Psicologia, que en el nifio incluye deteccion de niveles de
pensamiento, coeficiente intelectual, valoracion del medio en el cual se
desempefia, especialmente del medio familiar, el cual influye mucho en su
pronostico.



-En algunos nifios es necesario hacer una valoracion pedagoégica, para medir

el desarrollo cognitivo y de esa forma ubicar al nifio en el nivel que le
corresponda.

-Con frecuencia el estudio de imagenes diagnosticas, especificamente la

escanografia de oidos de alta resolucion, permite encontrar malformaciones
congénitas del oido que ayudan a la determinacién diagndstico.

la valoracion del sistema vestibular, que incluye pruebas posicionales,

pruebas de funcion cerebelosa y pruebas de estimulacion cal6rica con
electronistagmografia, son exdmenes sumamente (tiles. Asi pues, permiten
por ejemplo la clasificacion de los tipos del Sindrome de Usher, o evaluar y/o
cuantificar la respuesta vestibular, la cual serd diferente segun sea la
etiologia.

3. VALORACION GENETICA PERSONALY FAMILIAR

Tratandose la RP y el Sindrome de Usher de dos enfermedades genéticas, es
obvio que la persona afectada debe ser remitida a una consulta con el médico
genetista.

Se trata en primer lugar de evaluar al individuo con la doble limitacién sensorial,
sordo-ceguera, ayudar a definir el diagnéstico mediante un estudio multiple que
cuente con la participacion de varias especialidades, estudiar él prondstico y la
posible evolucion de la enfermedad. Una vez completado el analisis familiar, es
posible calcular riesgos genéticos, realizar asesoria genética y participar del
manejo psicologico, educativo y de rehabilitacion del individuo afectado y sus
familiares.

¢En general, quienes deben ser REMITIDOS A GENETICA?

Cualquier recién nacido en quien se detecte una anormalidad congénita.

Un recién nacido prematuro, de muy bajo peso y talla al nacer.

Cualquier nifio en quien se sospeche “retinopatia del prematuro”.

Cualquier nifio o joven con limitacion visual-auditiva, con o sin diagnostico
definido.

Cualquier persona en quien se sospeche una enfermedad bioquimica o
trastorno metabdlico alguno.

Cualquier persona con alteracion inmunogenética, o que requiera examenes
especializados de inmunogenética.

Toda pareja que haya presentado hijos mortinatos, o con alguna
malformacién al nacimiento, que desee asesoria para futuros embarazos.
Toda pareja que tenga historia dedos o mas abortos espontaneos a
repeticion.

Toda pareja que se encuentre en estudios de infertilidad o esterilidad.

los familiares (padres, hijos y hermanos) de cualquier persona con Sindrome
de Usher o Retinitis Pigmentosa.



¢ los hijos de madres que hayan presentado toxoplasma o sospecha de
cualquier enfermedad viral durante el embarazo.

e Cualquier mujer embarazada que haya sido expuesta a medicamentos o
sustancias que constituyan posibles teratdogenos.

e Cualquier paciente en quien se desee realizar estudios especializados de
genética molecular.

e Parejas de personas afectadas con RP o Sindrome de Usher; o parejas con
sorderas 0 cegueras sin causa determinada.

e Toda pareja que habiendo presentado un aborto espontaneo, se le haya
realizado estudio de cariotipo en restos ovulares.

e Cualquier persona en quien se sospeche cualquier enfermedad visual o
auditiva, de posible presentacion familiar o francamente hereditaria.

e Todo nifio en quien se sospeche algun trastorno de la hemoglobina.

e Parejas consanguineas.

e Cualquier pareja que desee una asesoria genética prematrimonial
preconcepcional,

¢ Qué examenes de genética se requieren?

El médico genetista determinara en cada caso qué otras personas de la familia
deben ser valoradas, y conjuntamente con el oftalmologo y el otorrino decidiré los
examenes paraclinicos y radioldgicos que se requieren.

El genetista también definira qué casos necesitan examenes biogquimicos
(pruebas metabdlicas en orina 0 sangre), y en cudles considera necesario
realizar un examen de cariotipo, ordenando el tipo de bandeo cromosoémico
requerido segun lo que se precise analizar.

En la consulta de genética también se decidira si hay necesidad de tomar
muestras de sangre a toda la familia para los estudios moleculares.

4.- INTERCONSULTA CON OTROS ESPECIALISTAS

Una vez completada esa valoracion conjunta entre Oftalmélogo, Otorrino y
Genetista, se podra decidir aqué otros especialistas se debe remitir al afectado.
Cada caso es especial y unico, por lo que probablemente no haya una norma
pre-establecida para todos los pacientes de RP o Sindrome de Usher.

Podran ser necesarias valoraciones de endocrinélogos, cardidlogos, neurélogos,
psiquiatras o psicologos y otros, segin cada caso en particular. Una vez que se
tengan estos conceptos, el genetista ayudara a definir el diagndstico y el manejo
a seguir. lo ideal es que el médico genetista organice toda la informacion y
realice un andlisis global del caso, recopilando todos los examenes vy
evaluaciones practicadas.



5.- VALORACION PSIQUIATRICA 0 PSICOLOGICA

Nunca ha sido facil evaluar psicolégicamente a una persona sorda, ciega y
menos aun, sordo-ciega. Sin embargo, debe hacerse un cuidadoso estudio de
las condiciones personales de cada afectado, el impacto de su limitacion, la
manera como maneja su problemaética, y su adaptacion familiar, social y laboral.

La valoracion podré ser variable, segun lo determine el equipo multidisciplinario
que estudia y maneja al paciente. Antes de iniciar algun tipo de terapia deben
realizarse varias entrevistas personales, de modo que se exploren estos temas.
El médico psiquiatra dirigird siempre la evaluacién, y ordenard medicacion solo
en los casos en que lo estime conveniente. Los aspectos familiares seran
considerados también, lo que requiere varias visitas al hogar y entrevistas con
padres y hermanos. Es muy util considerar un adecuado estudio social de todo
el nacleo familiar, para lo cual se requiere de la participacion de una trabajadora
social entrenada en el tema, la situacion familiar no siempre es facil, y debe
tenerse especial cuidado en no lastimar sentimientos de auto-estima del
afectado, o de no lesionar las pocas buenas relaciones y aceptabilidad que exista
al interior de fa familia.

VIII.
MANEJO GLOBAL EN RP Y SINDROME DE USHER
Opciones Posteriores al diagndéstico de sordera:

1- Todo hipoacusico debe ser objeto, en lo posible, de adaptacién de
audifonos; que aungue no le permita en la mayoria de los casos discriminar
lenguaje, los conecta un poco con el medio ambiente y les permite detectar
sonidos fuertes. En los pacientes que si logran niveles de discriminacion de
lenguaje importantes (por encima de 30-40%), la adaptacion de audifonos es
indispensable para su desempefio, y la adquisicion y mantenimiento del
lenguaje.

2- Los programas de habilitacion para el hipoacusico, deben siempre efectuarse
en grupos que cumplan requisitos de edad, de desarrollo psicopedagogico y
del lenguaje. También es posible efectuar tratamientos de terapia individual
en los casos que requieren refuerzo de determinadas areas para lograr su
nivelacion a un determinado grupo.

Pueden utilizarse diferentes métodos en rehabilitacion. Como se mencionara en
el préximo manual de esta serie, existe el método Verbotonal, que nacid en
Yugoslavia, para la habilitacion de hipoacusicos moderados, severos y profundos
en limites superiores (90 dB). Idealmente debe ser iniciado desde edades
tempranas, para lograr el desarrollo del lenguaje, que en muchos casos permite
la incorporacién de hipoacusicos en programas de educacién para oyentes
normales. Esto hace que con el tiempo, el lenguaje que adquieren estas



personas sea mucho mas natural e inteligible, comparado con lo que se obtiene
por los métodos convencionales de terapia del lenguaje.

En personas hipoacusicas muy profundos, o en anacusicos, o en aquellos
hipoacusicos severos y profundos que no recibieron estimulaciébn temprana o
ningun tipo de terapia que permitiera adquisicion de lenguaje, en los primeros
afos de vida y en la edad preescolar y escolar, es extremadamente dificil lograr
la oralizacion. Por lo tanto, con el objetivo de no permitir el severo retraso
psicopedagogico que adquieren dichas personas, se utiliza el método de
Comunicacion Total, que basicamente es un nuevo "lenguaje” que utiliza sefas
con las manos, los brazos, la cara y el cuerpo y que junto con la la biolectura,
logran que el individuo reciba practicamente todo el camulo de informacién que
puede recibir cualquier persona.

Opciones posteriores al diagnostico de ceguera:

1- En un nifio, el manejo por el oftalmélogo pediatra es muy importante. Debe
identificarse primariamente la causa basica, y detectarse con precision la
capacidad visual del individuo. Cualquier proceso de rehabilitacion que se
intente, debe ser temprano y encaminarse a obtener la utilizacion de los
restos visuales que la persona tenga.

2- La valoracion optométrica y de la agudeza visual, determinara las posibles
acciones a seguir. Existen programas de “vision subnormal” que deberan ser
aplicados segun cada caso, con el tipo de ayudas que le puedan ofrecer a
cada individuo.

3- En un adulto, una vez que se tenga clarificado el diagnéstico, se puede
proceder al proceso de rehabilitacion, educacion, entrenamiento y
acomodacion a su condicion. Las técnicas empleadas y los objetivos de
estas terapias, seran definidos para cada caso en particular.

4- El manejo psicologico y médico integral, tanto del individuo como de su
familia, sera prioritario. Siempre debe considerarse el enfoque del caso por
un equipo multidisciplinario.

En resumen, las acciones a seguir en cualquier persona a quien se le
diagnostique RP o Sindrome de Usher, dependeran de cada individuo, de la
familia, de la condicién de cada cual, de los restos visuales o auditivos que se
posean. No existe una norma generalizada para todos los casos, cada individuo
limitado es un universo diferente. Sin embargo, estos temas seran ampliados en
el manual siguiente sobre estos aspectos de rehabilitacion, educacion, manejo y
tratamientos de las personas con limitacion visual, auditiva o visual-auditiva
simultanea.

Cualquier informacioén adicional por parte de la autora,
al Tel: 320 83 20 Ext: 2823 — 2787- 2788 en Bogota
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