
Revista Arbitrada Interdisciplinaria de Ciencias de la Salud. SALUD Y VIDA 
Volumen 8. Número 1. Año 8. Edición Especial. 2024 

Hecho el depósito de Ley: FA2016000010 
ISSN: 2610-8038 

FUNDACIÓN KOINONIA (F.K). 
Santa Ana de Coro, Venezuela. 

 
 

Mauricio Fernando Enrríquez-Grijalva; Melany Yamilex Reascos-Chalacán; Carlos Alberto Pérez-Padilla 
 
 

526 
 

https://doi.org/10.35381/s.v.v8i1.3793 
 

Retinitis pigmentaria: primera causa de ceguera de origen genético 
 

Retinitis pigmentosa: leading cause of blindness of genetic origin 
 
 

Mauricio Fernando Enrríquez-Grijalva  
ma.mauriciofeg83@uniandes.edu.ec  

Universidad Regional Autónoma de los Andes, Ambato, Tungurahua, Ecuador 
https://orcid.org/0000-0002-2654-6664    

 
Melany Yamilex Reascos-Chalacán 

melanyrc97@uniandes.edu.ec 
Universidad Regional Autónoma de los Andes, Ambato, Tungurahua, Ecuador 

https://orcid.org/0000-0001-7086-6043  
 

Carlos Alberto Pérez-Padilla 
ua.carlosperez@uniandes.edu.ec  

Universidad Regional Autónoma de los Andes, Ambato, Tungurahua, Ecuador 
https://orcid.org/0000-0002-2873-9291  

 
 
 
 

Recibido: 15 de octubre 2023 

Revisado: 10 de diciembre 2023 

Aprobado: 15 de enero 2024 

Publicado: 01 de febrero 2024 
 

 

 

 

 

 

 

 

https://doi.org/10.35381/s.v.v8i1.3793
mailto:ma.mauriciofeg83@uniandes.edu.ec
https://orcid.org/0000-0002-2654-6664
mailto:melanyrc97@uniandes.edu.ec
https://orcid.org/0000-0001-7086-6043
mailto:ua.carlosperez@uniandes.edu.ec
https://orcid.org/0000-0002-2873-9291


Revista Arbitrada Interdisciplinaria de Ciencias de la Salud. SALUD Y VIDA 
Volumen 8. Número 1. Año 8. Edición Especial. 2024 

Hecho el depósito de Ley: FA2016000010 
ISSN: 2610-8038 

FUNDACIÓN KOINONIA (F.K). 
Santa Ana de Coro, Venezuela. 

 
 

Mauricio Fernando Enrríquez-Grijalva; Melany Yamilex Reascos-Chalacán; Carlos Alberto Pérez-Padilla 
 
 

527 
 

RESUMEN 

Objetivo: Analizar la retinitis pigmentaria como primera causa de ceguera de origen 
genético. Método: Descriptiva documental, se revisaron 15 articulos científicos 
publicados en PubMed. Conclusión: Los hallazgos de la revisión indican que la RP es 
causada por mutaciones genéticas que afectan los fotorreceptores en la retina. Estas 
mutaciones pueden conducir a la degeneración y muerte de los fotorreceptores, lo que 
resulta en la progresiva pérdida de la visión. 

Descriptores: Retinitis pigmentosa; enfermedades de la retina; oftalmopatías.   
(Fuente: DeCS).  

 

ABSTRACT 

Objective: To analyze retinitis pigmentosa as a leading cause of blindness of genetic 

origin. Method: Descriptive documentary, 15 scientific articles published in PubMed 

were reviewed. Conclusion: The findings of the review indicate that RP is caused by 

genetic mutations affecting photoreceptors in the retina. These mutations can lead to 

photoreceptor degeneration and death, resulting in progressive vision loss. 

Descriptors: Retinitis pigmentosa; retinal diseases; eye diseases. (Source: DeCS). 
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INTRODUCCIÓN  

La retinitis pigmentosa (RP) es una distrofia retiniana hereditaria que afecta a 1 de cada 

3000 personas en todo el mundo, actualmente no se encuentran estadísticas claras en 

nuestro país, pero se conoce que alrededor de 12 familias presentan esta patología 

incluyendo a sus familiares principalmente el primer y segundo grado de 

consanguinidad. Las mutaciones en uno de los más de 150 genes patógenos 

identificados hasta la fecha dan lugar a la clínica clásica de espolones óseos en la 

periferia de la retina, opacidad vascular y palidez del disco óptico. La enfermedad se 

caracteriza por la degeneración gradual y la muerte de los fotorreceptores de bastón, lo 

que lleva a la pérdida inicial de la visión (nistagmo) y al estrechamiento progresivo del 

campo visual. 1 2 3 4 5 

Cuando los bastones se agotan gravemente, los conos mueren involuntariamente, lo 

que provoca una pérdida grave de la visión central. La edad de inicio de la RP suele ser 

temprana y no se ha establecido con total precisión. En general, los subtipos de RP de 

inicio temprano tienden a progresar de manera rápida, generalmente empieza a la edad 

de 10 años, la discapacidad visual también tiende a manifestarse por la capacidad de 

resistir hasta la edad de 40-50 años. 6 7  

La enfermedad se caracteriza por la pérdida de fotorreceptores, inicialmente de tipo 

bastón y después de tipo cono, Aunque se han descrito todos los modos de transmisión 

genética se han descrito, la mayoría de los casos son de origen esporádico. Además, el 

20-30% de los casos de RP forman parte de una forma sindrómica. Los primeros 

síntomas de la enfermedad son pérdida progresiva de los bastones, que conduce a la 

ceguera nocturna y a la pérdida del campo visual periférico y una pérdida del campo 

visual periférico. La progresión está marcada por una extensión del defecto 

campimétrico, que progresa a un escotoma anular y luego a un estrechamiento 

concéntrico del campo visual (hasta unos pocos grados). El daño de los conos se 

produce en una fase posterior segunda etapa y puede conducir a una pérdida de la 
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agudeza visual. Esta enfermedad a largo plazo puede provocar una ceguera completa. 8 

9  

MÉTODO  

Descriptiva documental. 

Se revisaron 15 articulos científicos publicados en PubMed.  

Se procesaron los textos mediante el análisis de contenido.  

 

RESULTADOS  

El diagnóstico de la retinosis pigmentaria a menudo se basa en la presentación clínica y 

en el examen físico, pero se debe confirmar mediante pruebas electrofisiológicas y 

genéticas cuando estén disponibles. El electroretinograma de campo completo (ERG) 

es una prueba que muestra una reducción en la función de los bastones, con 

disminución de las amplitudes de las respuestas de los bastones adaptados a la 

oscuridad y tiempos de respuesta prolongados, seguidos de una reducción en la 

función de los conos. En el momento del diagnóstico, generalmente se afecta tanto la 

función de los bastones como la de los conos. 10  

El EPR sobrecargado en áreas de fotorreceptores en degeneración aparece 

hiperfluorescente, mientras que los parches de EPR atrofiado aparecen 

hipofluorescentes debido a la ausencia de lipofuscina. Los pacientes con retinosis 

pigmentaria suelen mostrar un anillo de hiperfluorescencia en la mácula, que delimita la 

zona de retina central viable de la zona periférica de la retina que está atrofiada. Con el 

tiempo, las imágenes secuenciales pueden documentar la progresión de la enfermedad. 

11  

Los defectos genéticos que ocasionan la muerte de los fotorreceptores en la retinosis 

pigmentaria causan alteraciones en varias vías metabólicas de la retina, como la 

fototransducción, la apoptosis y el transporte, o afectan a las proteínas necesarias para 

la estructura de los fotorreceptores, como el cilio intermedio y las membranas. Debido a 

esto, hasta ahora no ha sido posible encontrar un tratamiento eficaz para la retinosis 
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pigmentaria y actualmente no existe una cura para esta enfermedad. Sin embargo, en 

los últimos años se han logrado avances significativos en la investigación de terapias 

destinadas a tratar o frenar la progresión de la enfermedad. 12  

La retinitis pigmentosa es una patología ocular neurodegenerativa en la que la pérdida 

de fotorreceptores puede conducir a la ceguera total, la ceguera nocturna constituye el 

primer síntoma de la RP que suele presentarse tempranamente, los fondos oculares 

pueden aparecer normales al principio, pero después la mayoría de los pacientes tienen 

el trastorno típico de distribución de los pigmentos en forma de osteoblastos, las 

arterias se estrechan y el nervio óptico palidece y adquiere aspecto céreo. 13  

Aunque no hay actualmente un tratamiento curativo para la retinosis pigmentaria, 

existen opciones terapéuticas que han demostrado ser efectivas en retrasar los efectos 

de la enfermedad. Sin embargo, el campo de tratamiento más prometedor para el futuro 

se encuentra en la terapia génica, que tiene como objetivo reemplazar los genes 

mutantes responsables de la retinosis pigmentaria por genes que funcionen de manera 

normal. Este enfoque terapéutico tiene el potencial de corregir la causa subyacente de 

la enfermedad y restaurar la función visual en los pacientes afectados esto con el fin de 

conservar la sinapsis de los bastones como potencial terapia en la RP. 14 15  

 

CONCLUSIONES 

Los hallazgos de la revisión indican que la RP es causada por mutaciones genéticas 

que afectan los fotorreceptores en la retina. Estas mutaciones pueden conducir a la 

degeneración y muerte de los fotorreceptores, lo que resulta en la progresiva pérdida de 

la visión. 
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