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Antecedentes y objetivos: La Retinosquisis ligada a

X (RSLX) es una distrofia retiniana macular producto de una

mutación en el gen RS1. El diagnóstico se basa en los hallazgos

fundoscópicos, de la tomografía de coherencia óptica (OCT), del

electrorretinograma (ERG) y estudio genético. El objetivo de este

trabajo es describir alternativas de tratamiento y mostrar 2 casos

clínicos.

Métodos: Descripción de 2 casos clínicos y revisión de la

literatura.

Resultados: Caso 1. Varón de 16 años con diagnóstico de

RSLX y mutación en locus Xp22.2. Su agudeza visual mejor

corregida (AVMC) es de 0,7 en ambos ojos (AO), en la OCT AO

presenta quistes maculares y retinosquisis temporal que se han

mantenido estables desde su diagnóstico a los 8 años, sin

tratamiento. Ver Figura 1.

Caso 2. Varón de 30 años, diagnosticado a los 9 años de RSLX,

retoma revisiones con oftalmología tras presentar deterioro visual,

AVMC de 0,4 en ojo derecho (OD) y 0,16 en ojo izquierdo(OI), en

la OCT edema macular quístico (EMQ) bilateral y gran quiste

retiniano en OI. Se decide iniciar tratamiento con inhibidores de la

anhidrasa carbónica (IAC) y se estudian los cambios a los 6 meses.

Ver figura 2.

Los IAC han sido utilizados con éxito en el manejo del EMQ de la

RSLX; actúan sobre el epitelio pigmentario de la retina y producen

una acidificación del espacio subretiniano así como aumento de la

adhesividad retiniana, numerosos estudios han demostrado que

pueden producir una disminución del grosor macular en éstos

pacientes.

Los corticoides (CI) son otra alternativa, existen publicados 3

casos clínicos de pacientes con RSLX que han tenido una

respuesta favorable al uso de implantes de CI intravítreos y

administración de triamcinolona subtenoniana. Algunos autores

proponen que existe un componente inflamatorio subyacente,

sobretodo en pacientes con fluido subretiniano, que podría

mejorar tras el uso de CI.

Respecto a la terapia génica, dado que es una enfermedad

monogénica, es un blanco atractivo para estos tratamientos. Existe

actualmente en fase I/IIa un estudio sobre administración

intravítrea de un vector con el virus asociado-adeno RS1; se ha

demostrado tolerabilidad, sin embargo no hay estudios sobre

efectividad.

Conclusiones: A pesar de que actualmente no existe ningún tratamiento curativo para la enfermedad, hay

algunas alternativas disponibles con buenos resultados como los IAC. Respecto a los CI aún faltan estudios

aleatorizados y randomizados que confirmen su efectividad. La terapia génica aún está en fases iniciales, por lo

que sólo contamos con resultados preliminares. En los casos presentados uno se ha mantenido estable sin

tratamiento y el otro ha mostrado una discreta mejoría con tratamiento. Definir en quiénes y en qué momento

iniciar los IAC, es aún un tema controvertido.
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Figura 1: Evolución del fondo de ojo y OCT con  edema macular quístico a los 8 
años (1 y 2)  y a los 16 años (3 y 4).
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Figura 2: Evolución del fondo de ojo y OCT con  edema macular quístico  (1 y 
2) y a los 6 meses  (3 y 4).
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