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Principales afecciones de la retina

Rosaralis Santiesteban Freixas y Carlos Mendoza Santiesteban
Introducción
El delicado desarrollo embrionario de la retina a partir del diencéfalo, hace que esta importante capa sea asiento de múltiples enfermedades comunes del sistema nervioso central (SNC) y participe de anomalías congénitas variadas de ese sistema. La retina  y la coroi​de, se hallan íntimamente adosadas, lo que hace que ambas se vean afectadas frecuentemente al unísono por las mismas causas y sus manifestaciones pueden  ser  observadas a través del fondo de ojo. 

Por otro lado, la transparencia de la retina hace que a su través, mediante la fondoscopía,  pueda visualizarse sus propias capas, la coroides y sus vasos, lo cual  hace que su examen  se  convierta en la ventana abierta para observar las manifestaciones de enfermedades propias y  generales, infecciosa, vasculares o de otros tipos que afectan estas estructuras.

En este capítulo se  abordarán manifestaciones de muchas de estas enfermedades  de otros órganos y sistemas con repercusión en el fondo de ojo, más las propias de retina, coroides y su vasculatura.

Es de utilidad y aporta mucho al estudio funcional de la retina   las pruebas electrofisiológicas, como el elctrorretinograma a luz difusa (ERG), el electrorretinograma  con patrón (PERG) y el electrooculograma (EOG), que en algunos casos se alteran antes de que puedan observarse lesiones  en el fondo de ojo. También   son importantes para  el diagnóstico las pruebas  de fondo de ojo contrastadas, como la  angiografía fluoreceínica retiniana, que en un estudio vascular, dinámico en el tiempo, muestra las alteraciones de   la papila, de la retina y su vasculatura, además de  coroide. 

Anomalías congénitas

Los colobomas coriorretinianos son anomalías congénitas ocasionadas por el cierre anormal de la hendidura fetal. Se observa en el fondo del ojo una zona blanca de esclera, hacia el sector inferior,  en hora seis, donde falta  la retina y la coroides. 

El albinismo es la ausencia de pigmento retiniano y uveal. En el examen del fondo de ojo se ven los vasos  coroideos y retinianos sobre el fondo blanco escleral. La falta de pigmento en el iris le da una coloración rojiza característica. El niño presenta nistagmos y déficit  visual. Se conocen dos formas clínicas principales, la ocular con la forma ligada al cromosoma X, la autosómica recesiva, más rara, y la oculocutánea. El albinismo por lo regular concomita con aplasia o hipoplasia macular, nistagmos, defectos refractivos altos y fotofobia. Se han descrito en él trastornos en las vías visuales con disminución de las fibras ópticas directas o  que no se cruzan en el quiasma. Ambas formas pueden existir unidas a otras alteraciones, algunas de ellas graves,  como la enfermedad de Chediak Higashi y Hermanski Pudlak que se acompaña de sangramientos, entre otras. 

La hipoplasia foveal es la ausencia o debilidad del reflejo foveal. Se asocia con otras entidades retinianas como aniridia y albinismo o síndromes como el Prader Willi. Existe una forma idiopática aislada. Se presenta con nistagmo y mala visión desde el nacimiento. 

Las asas o bucles vasculares son malformaciones  congénitas de los vasos del área papilar que protruyen y  pueden complicarse con oclusión de ramas arteriales o venosas y hemorragias intraoculares.

Inflamaciones. Retinocoroiditis:

Los procesos inflamatorios de la coroides y la retina tienen entre sus agentes etiológicos más frecuentes determinadas bacterias, la tuberculosis y la sífilis; virus como es el caso de la rubéola, varicela, parotiditis, citomegalovirus, adenovirus, herpes simple; parasitos como el  toxoplasma, toxocara; micóticas histoplasma, cándidas; tóxicas, inmunoalérgicas y traumáticas.

Otras enfermedades o síndromes en los que puede participar la úvea y la retina son; artritis reumatoide, síndrome de Reiter con trastornos urinarios, enfermedad de Crohn o colitis ulcerativa, Síndromes de inmunodeficiencias, enfermedad de Vogt Koyanagi Harada,  de Bechet, Heterocromía de Fuchs, entre otras.

En las retinocoroiditis, en estadios de actividad, se observan focos inflamatorios de color blanco amarillento de bordes difusos con retina edematosa alrededor de los mismos, exudados  y vítreo turbio. Hay disminución de la visión, siendo este prácticamente el único síntoma, por lo que en los casos en que el proceso es unilateral puede pasar inadvertido, sobretodo en niños. En los estadios cicatrizales el foco exudativo da paso a una placa blanca de atrofia coriorretiniana bien delimitada con depósitos de pigmento.

El niño puede haber sido infectado intraútero, al nacer contaminándose en el canal del parto o días después. Las más frecuentes infecciones congénitas son toxoplasmosis, rubeola, enfermedad de inclusión citomegálica, herpes simple y sífilis.

El niño con una corriorretinitis en estadio cicatrizal al nacimiento, generalmente es  ocasionado por el toxoplasma, aunque otras enfermedades pueden ser la causante, como la rubéola, sífilis, citomegalovirus, etc.

La prevalencia de la toxoplasmosis  es alta en América y el porcentaje de pacientes con anticuerpos a la enfermedad crece, según aumenta la edad, por lo que ser inmunológicamente positivo, no asegura una infección activa, a no ser que existan estudios anteriores normales, pero si es negativo, la descarta. Esta falta de autoinmunidad aumenta el riesgo de contraer la enfermedad en embarazadas.

Puede ser sistémica u ocular y congénita o adquirida. La forma sistémica congénita puede ser activa o no activa al nacimiento. La activa se asocia con coriorretinitis, encefalitis y enfermedades viscerales y tiene una variante  recurrente, la cual es indiferenciable de la forma adquirida. Esta última puede ser ocular, de tipo meningoencefalítica, exantematosa y linfadenopática.  La ocular puede dar papilitis, retinitis o iridociclitis, o ser asintomática. 

El toxoplasma Gondi tiene predilección por las capas de fibras ganglionares y los otros tejidos del sistema nervioso central, dando la clásica tríada de las C, convulsiones, calcificaciones intracraneales y coriorretinitis, que es bilateral en la mayoría de los casos. La de tipo posterior, comienza por una retinitis exudativa, frecuentemente macular, que deja al cicatrizar  área de atrofia  con pigmentación a su alrededor.  Las lesiones recurrentes se ven alrededor de la  anterior, como una lesión satélite. Puede haber papilitis, papiledema y el vítreo estar opacificado.

La imagen típica de la coriorretinitis congénita por toxoplasma es la de una gran placa atrófica en el área macular. Ocasionalmente pueden verse otras más pequeñas alrededor. Hay disminución de la visión y generalmente  están afectados ambos ojos. La lesión puede aparecer después del nacimiento. En ocasiones parece inactiva  y vuelve a activarse de nuevo, apareciendo cerca de los bordes de la cicatriz, nuevas lesiones blanquecinas elevadas, células y proteínas en el humor vítreo. El microftalmos y la catarata son raras. 

La toxoplasmosis adquirida puede presentarse a cualquier edad y no es  de preferencia macular como la congénita, aunque suelen verse focos activos a partir de una placa congénita. 

En su tratamiento se utilizan la Pirimetamina y Sulfonamidas preferentemente, más ácido fólico y a veces se adiciona esteroides para disminuir la reacción inflamatoria.

La rubéola  puede afectar todas las estructuras del ojo de forma bilateral; son las más frecuentes, catarata nuclear, microftalmos, iridociclitis granulomatosa crónica, glaucoma  y retinopa​tía. Las alteraciones de la retina se pueden producir por degeneración difusa e irregular del epitelio pigmentario, como han sido descritas en la varicela, sarampión e influenza, con cambios pigmentarios y aspecto de sal y pimienta. Por esta sola causa la visión y el ERG se afectan poco, lo que ayuda en el diagnóstico diferencial.  Otras enfermedades en que se observa este aspecto de fondo son la sífilis, , el síndrome de Alstrom, algunas miopatías mitocondriales y el fondo purulento.

Las manifestaciones generales que acompañan a la enfermedad son sordera, retraso mental y del crecimiento, malformaciones cardíacas, entre otras. La profilaxis de la rubeola está dirigida a la vacunación e interrupción del embarazo, si se presenta la enfermedad en el primer trimestre.

La retinopatía sifilítica es  bilateral y se presenta en el cuadro general de sífilis congénita, que puede llevar al parto prematuro y a la muerte. Se expresa en la retina  con  un fondo en "sal y pimienta", por la fina pigmentación oscura y zonas blancas de atrofia corio​rretiniana, sobre todo en la periferia, La queratitis intersticial forma parte de la tríada diagnóstica de Hutchinson. La profilaxis se hace a través del despistaje de enfermedades transmisibles que se realiza a la embarazada y el control y tratamiento de los afectados.

La infección tuberculosa al igual que la sifilítica se presenta muy raramente, debido a la protección que ha adquirido la población por los programas de vacunación y prevención. La tuberculosis miliar coroidea se caracteriza por múltiples y pequeños nódulos amarillentos que pueden presentarse durante el curso de una menin​gitis tuberculosas; otras formas son menos frecuentes.

La enfermedad de inclusión citomegálica es la más común de las infecciones congénitas del humano, pero la mayoría son subclínicas. Las lesiones que provocan en la retina son variables e inespecíficas. Por lo regular se presenta una coriorretini​tis similar a la de la toxoplasmosis, por lo que debe hacerse el diagnóstico diferencial de la enfermedad. Las lesiones son centrales o periféricas, usualmente múltiples y casi siempre bilaterales. A veces se ven zonas blanquecinas y las hemorragias son prominentes. Pueden cursar con estrabismo, nistagmos, catarata, microftalmos, uveitis y neuritis óptica.

La toxocariásis es una enfermedad parasitaria causada por el toxocara cati, parásito intestinal de los gatos, o toxocara cani, parásito intestinal de los perros. Los niños adquieren la enfermedad por íntimo contacto con los animales y la ingestión de los huevos. Las larvas penetran la mucosa intestinal hasta llegar al ojo por vía sistémica. La toxocariasis ocular raramente se asocia a la enfermedad sistémica. 

El parásito se aloja en la retina y su muerte produce una reacción inflamatoria con la formación de un granuloma blanco y exudados en el vítreo, y puede ocasionar una endoftalmitis. La pupila se ve blanca. El diagnóstico se realiza con la prueba  de Elisa y el  tratamiento  se realiza  basándose en  corticosteroides, que  mejoran el cuadro inflamatorio. En algunos casos está indicada la vitrectomía.

El  Herpes Zoster, responsable de la varicela en la primera exposición y del herpes Zoster en la reactivación es raro en niños. Puede nacer de madre infectada durante el embarazo, con graves manifestaciones de varicela diseminada con coriorretinitis o adquirir el herpes Zoster. El sitio más afectado es el nervio  trigémino, dando manifestaciones oculares al afectar la primera rama y sobretodo el nervio nasociliar, con afectación de párpados, córnea y úvea. En niños es más benigno. Es difícil de diferenciar a veces del herpes simple.

El herpes simple tiene dos tipos, 1 y 2. El tipo 2 se encuentra más en el tractus genital. Ocurre mas frecuente neonatal y provoca conjuntivitis, queratitis, ulceras y coriorretinitis. También  puede  dar  manifestaciones más tardíamente y al aparecer la vesícula se sospecha la enfermedad. El tipo 1 se encuentra más frecuentemente en mucosa oral y ocular.  Se ve más en adolescentes. La infección primaria ocurre por lo regular entre uno y seis años y puede manifestarse en el aparato ocular como queratoconjuntivitis con respuesta folicular. La secundaria es más grave con queratitis a repetición y opacidades corneales en la adolescencia.

Las retinocoroiditis micóticas son muy raras. Pueden tener origen exógeno, por úlceras corneales, heridas traumáticas o postquirúrgicas y endógeno. La coriorretinitis endógena debe buscarse en niños con enfermedad micótica o a los que se le ha administrado altas dosis de antibióticos. El hongo patógeno más frecuente aislado es la Cándida albicans. Se observa una coriorretinitis focal con exudado de color blanco velloso que recuerda una colonia de hongos en un medio de cultivo. Al  no diagnosticarse y tratarse oportunamente puede  desarrollar una endof​talmitis que conduce a la pérdida del ojo. El diagnóstico de la infección micótica debe realizarse por hemocultivo y vitrectomía.

La histoplasmosis es una enfermedad por hongos que se caracteriza por lesiones periféricas coriorretinianas multifocales. La mayoría de las veces es asintomática o leve.  No es frecuente en los niños.

La sarcoidosis también es poco frecuente en niños.  Se comprueba en ocasiones el origen leproso de las inflamaciones corio  retinianas. 

La afectación ocular en el Sida es muy frecuente en esta enfermedad y es  de ayuda en el diagnóstico. Los niños también la padecen y cada día aumenta el número de recién nacidos infectados. La deficiencia inmunológica hace posible infecciones oportunistas y neoplasias inusuales como el sarcoma de Kaposi. La retinitis por citomegalovirus es frecuente. Las lesiones oculares que presentan estos pacientes son, en la retina; exudados algodonosos de color blanco que rodean los vasos, microinfartos, zonas de isquemia, microaneu​rismas, vasculitis, hemorragias en llama, grandes hemorragias subrretinianas, retinitis necrotizante, turbidez, vítrea, papili​tis. En estos casos la  infección ocular más frecuente es la retinitis por citomegalo​virus, que deja zonas de necrosis retiniana, otros pueden ser la toxoplasmosis, la tuberculosis, etcétera.

La oftalmomiasis es el término usado en los casos de infestación por larvas de moscas flies, la cual se transmite por picadura o contacto con los ojos. En el fondo de ojo se ven tractus o caminos subretinales que deja el microorganismo en su desplazamiento. Puede provocar reacción inflamatoria.

La neuropatía unilateral subaguda difusa es una afección causada por la larva de un nemátodo como el canis que puede verse moviéndose en el espacio subretinal. Se observan parches de atrofia del epitelio pigmentario con lesiones blanco-grisáceas, estrechamiento de los vasos, edema del disco que al final se vuelve atrófico.  

En el llamado síndrome de Aicardi se describen lagunas coriorretinales características cono en sacabocados sin lesión inflamatoria activa, lo que se une a espasmos infantiles, convulsiones y ausencia de cuerpo calloso.

Intoxicaciones por hierro y cobre

Las intoxicaciones de la retina pueden deberse a efectos a distancia de determinada sustancia o a efectos locales como sucede en la siderosis y la calcosis por cuerpos extraños intraoculares de hierro o cobre respectivamente.

El hierro se oxida y pasa a ser muy tóxico para los tejidos oculares. Ocasiona heterocromía del iris, parálisis del esfínter, glaucoma e irritación retinal, lo que se hace evidente en el ERG en las primeras fases con aumento de la amplitud. Según avanza la toxicidad  disminuye la amplitud y puede llegar a hacerse plano, si no se erradica la causa.

El cobre produce una endoftalmitis supurativa aguda y provoca cataratas y depósitos de cobre en la membrana de Descemet  con anillo de Kaiser y Fleicher. El electrorretinograma también disminuye su amplitud.

Las alteraciones de las capas externas de retina

 Son casi siempre  hereditarias y afectan de forma permanente e importante a la visión. Un grupo de ellas es propio de los fotorreceptores, como son las agrupadas bajo el nombre de retinitis pigmentosa. 

Por lo regular se  manifiestan por pigmentación anormal de retina, casi siempre oscura. Pueden verse como enfermedades oculares fundamentalmente o acompañando a enfermedades sistémicas. 

Otro grupo de  enfermedades de las capas externas de retina  afecta primariamente al epitelio pigmentario, la membrana de Brush y la coriocapilar  y su característica más general es el cúmulo de sustancia amarillenta, dentro y por debajo del epitelio pigmentario de la retina,  aunque muchas de ellas se manifiestan también con pigmentaciones más oscuras. No se acompañan de enfermedades  de otros órganos y sistemas. Las más frecuentes son los drusen retinianos, las distrofias en patrón y la enfermedad de Best,  que tienen mejor pronóstico, ya que mantienen la visión central, al menos, durante las cinco primeras décadas de la vida. Se complican por la aparición de neovascularización subrretinal.

Los drusen son pequeños cúmulos amarillentos de lipofuscina en el epitelio pigmentario retiniano, que pueden aparecer en toda la retina, fundamentalmente en polo posterior. Es más frecuente en lo sujetos tipos caucasianos.

Las distrofias en patrón son de varios tipos, formas   y herencias. En ellas  predominan las pigmentaciones oscuras de la retina.

La degeneración viteliforme puede aparecer desde la niñez y el aspecto del fondo pasa por diferentes fases que afectan al área macular con el aspecto de yema de huevo al inicio, que después se fragmenta y se mezcla con otros detritos y sangre.  La afectación aparece de inicio en el EPR, como lo demuestra la alteración del Electrooculograma precozmente.

La enfermedad de Stargard es la de más temprana aparición y  peor visión. Comienza con déficit  visual importante que progresa hasta 20/200 en pocos años y conservan visión periférica. En un inicio el fondo de ojo tiene pocas alteraciones o se ve con aspecto de espolvoreado fino sobre la mácula como plata batida. Luego se acentúa la pigmentación y pueden aparecer con pecas blancas amarillentas  en polo posterior (fondo flavimaculatus). Se presenta por lo regular en la primera década de la vida y al inicio puede confundirse con las alteraciones maculares de  la lipofuscinosis ceroide juvenil tipo Spielmeyer Vogt.

La epiteliopatía pigmentaria multifocal placoide aguda se manifiesta como una enfermedad de polo posterior con grandes lesiones redondas de color crema de bordes irregulares. Es bilateral y de causa desconocida, aunque  se ha asociado a infecciones del tractus respiratorio superior. 

El pseudoxantoma elástico o Gonbald Strandberg es un grupo de enfermedades del tejido conectivo, que dan fragilidad vascular  y aterosclerosis. Destaca la piel gruesa y amarillenta en áreas de flexuras y degeneración de capas media de los vasos con tendencia a las hemorragias.  Puede ser  de varios tipos y la mayoría son recesivas. Afectan específicamente a la membrana de Brush. El tipo 1 es el más clásico y toma piel, vasos y ojos. En la piel las lesiones se juntan para formar placas con el aspecto de piel de naranja. En el fondo se observa similar aspecto y estrías angioides que representan discontinuidad de la membrana de Brush. Estas comienzan en la papila y corren hacia la periferia. Se produce fibrovascularización desde la coroides  y puede haber desprendimiento seroso o hemorrágico del epitelio pigmentario. Si progresa puede llegar a la mácula y producir atrofia de la coroides y EPR. Otras enfermedades que pueden aparecer con estrías angioides son la sicklemia, la elastosis senil, la enfermedad de Paget, la acromegalia, la calcinosis, la esferocitosis hereditaria, la abetalipoproteinemia y la talasemia.

Enfermedades  de los fotorreceptores

La retina del ser humano es una retina duple, con dos sistemas de fotorreceptores, conos y bastones, con funciones diferentes y bien definidas. Las enfermedades distróficas  que los afectan, pueden alterar a un sistema por separado, como es el monocromatismo de bastones, o a ambos, aunque a uno de ellos en forma preferencial. Por esto se habla de distrofia de bastón-cono y  de cono-bastón. La más frecuente son las de bastón-cono.

Retinitis pigmentaria:

La retinosis pigmentaria o retinitis pigmentosa es un término general usado para enfermedades heredodegenerativas, de los fotorreceptores, predominante de los bastones.  Su síntoma característico y por lo regular primero en aparecer, es la ceguera nocturna. El miedo a la oscuridad y el comportamiento  al apagar la luz y recomendar al niño una tarea en esas condiciones, es útil para sospechar el diagnóstico. 

A medida que progresa la retinosis pigmentaria se va reduciendo el campo visual, lo que hace que el sujeto tropiece con los objetos en la oscuridad y más tarde, a toda hora. El campo visual se va reduciendo de forma concéntrica, comenzando por un escotoma anular,  que sigue invadiendo el campo periférico y al final el centro hasta la ceguera total. 

El fondo del ojo muestra acúmulos de pigmentos en forma de osteoclastos, o de otras formas, los vasos finos y la papila atrófica, amarillenta. Frecuentemente se presentan edema macular cistoide, células en el vítreo y catarata sub capsular posterior. En raros casos no se observa pigmento o se ven en forma de puntos blancos, lo que se conoce como Retinitis Puntata Albecens. 

La retinitis pigmentosa tiene varios tipos de herencia, ligada al X, AR y  AD. Esta última es la de aparición más tardía y  menos grave y frecuente.

El uso de vasodilatadores, vitaminas, ozono y un tipo de cirugía revitalizadora, logran en algunos casos mejorar los síntomas del paciente durante un tiempo. Su profilaxis está encaminada al consejo genético.

Algunas otras formas de estas distrofias bastón cono son la Amaurosis congénita de Leber o RP tipo congénito y  la ceguera nocturna estacionaria congénita  (CNEC).- 

La   Amaurosis congénita de Leber,  se detecta por lo regular durante el primer año de vida. En la mayoría de los casos es autosomica recesiva. Es característico de estos casos el llamado signo oculodigital, que consiste en empujar al globo ocular con el dedo, posiblemente para estimular la retina y provocar con ello fosfenos luminosos. Esto puede llevarlo a cierto grado de  enoftalmía. El fondo puede ser normal hasta el año y las lesiones pigmentarias evidentes de RP aparecen a los dos o tres años. También puede acompañarse en el fondo de ojo de pecas blancas o pigmentaciones finas en sal y pimienta y lesiones colobomatosas de retina. El ERG está extinguido desde el inicio.  Suele ir acompañado de otras manifestaciones  oculares como nistagmos, o las que  aparecen más tardíamente como el  queratocono. Puede asociarse o no con manifestaciones sistémicas, sobre todo neurológicas. Más raramente se asocia a sordera, cardiomiopatía, enfermedad renal poliquística y osteopetrosis.

La ceguera nocturna estacionaria congénita afecta preferentemente la visión escotópica o mediada por bastones y  en la mayoría de los casos la nictalopía es su único síntoma. La visión puede ser normal o hasta 20/ 200 y la pérdida visual no suele ser progresiva o lo es poco. Se asocia frecuentemente con miopía. El fondo de ojo es normal y la adaptometría y el electrorretinograma son básicos para el diagnóstico. 

Otras formas raras de la CNEC con prolongación del umbral absoluto de sensibilidad a la luz, pero con  fondo anormal es el fondo albipuntatus, con los típicos pequeños puntos blancos amarillentos en retina, excepto en la fóvea y la enfermedad de Oguchi, en la que aparece un brillo amarillo iridiscente después de exposición a la luz.

Las distrofias de conos es un grupo de enfermedades con pérdida de visión central y pobre discriminación de colores. Se acompaña de fotofobia y en el ERG pérdida selectiva de la respuesta de conos.  Puede ser autosómica recesiva ó autosómica dominante y ligada al X. Particularmente en la forma AD hay imagen de ojo de buey con pigmento fino en mácula. En el resto el fondo no presenta alteraciones muy evidentes, pero puede observarse telangiectasias del nervio óptico y palidez temporal. 

En etapas avanzadas pueden aparecer signos de afectación de bastones, con contracción periférica del campo visual y pigmentos en periferia, lo que es conocido como distrofia cono-bastón. El ERG muestra una pérdida selectiva de la función de conos que la diferencian del síndrome de Stargard. 

Discromatopsias

Los trastornos de visión de colores se deben a anomalías o enfermedad que afectan principalmente a los conos. La visión  cromática  es  uno  de  los  más  complejos  y  menos conocidos de los fenómenos de la función visual. En su  percepción intervienen, además de los pigmentos visuales de los conos, el estado funcional de  la  retina,  vías,  corteza  y áreas de asociación tanto como  la  psiquis  del sujeto.  Su disfunción puede presentarse independientemente  de  que  persista buena agudeza visual, como sucede por lo regular en  los  defectos hereditarios  del  eje rojo-verde,  o   en   algunos   trastornos secundarios que afecten fundamentalmente  a  la  retina  y  nervio óptico, por lo que el examen de la función cromática se  convierte en una prueba de gran utilidad, que permite detectar  alteraciones incipientes de las estructuras mencionadas.  Dalton en 1798 fue el  primero  en  describir  una  acromatopsia congénita.

La ceguera a colores hereditaria suele ser causada  por defectos que por lo general llevan implícito la desaparición, por lo menos, de uno de  los  pigmentos de los tres tipos  de  conos  (dicrómatas)  o  un  cambio  en  sus espectros de absorción (tricrómatas anómalos).

El 8% de los hombres y el 0.4% de las mujeres de raza caucasiana padecen de una anomalía o defecto genético en la  visión  de  color rojo-verde que se trasmite como carácter recesivo ligado el sexo y que puede ser considerablemente menor en hombres de  otras  razas. En las mujeres el gen defectuoso  es  contrarrestado  generalmente por el gen normal por lo que, en  las  que  tienen  este  tipo  de defecto, ambos cromosomas son  portadores  del  gen  mutante.  Las disfunciones en el eje amarillo-azul son  de  carácter  autosómico recesivo, pero muy  raros;  aun  más  infrecuente  es  la ceguera total a colores o acromatopsia total que solo se  presenta en una de cada 10,000 personas. 

Se llama tricrómatas anómalos a los que tienen los tres tipos de pigmento pero con alguna anomalía en alguno de ellos. Dicrómatas, a los que tienen solo dos tipos de pigmento y  monocrómatas a los que sólo tienen uno o ninguno en los conos. Se clasifican según la intensidad del déficit y el tipo de  defecto de visión a color en, deuteranopes y deuteranómalos, si el defecto, fuerte o débil, es al verde; protanopes y protanómalos, si el defecto, fuerte o débil,  es al rojo; y tritanopes o tritanómalos, si es al azul.

La acromatopsia total es rara. Es un monocromatismo de bastones que se presenta con nistagmos y fotofobia en el niño desde muy pequeño.

La acromatopsia incompleta o monocromatismo de conos azules tiene este sólo tipo de fotopigmento. En estos casos la AV está entre 20/ 60 y 20/ 200 y puede haber leve pigmentación de la mácula y palidez temporal. 

Las discromatopsias adquiridas están relacionadas con la afectación de la función de los conos o sus neuronas de orden superior o con afectación del nervio óptico, en la que predomina el defecto en el rojo y verde. 

El déficit de vitamina A provoca xeroftalmía y ceguera y es considerada una de las principales causas de pérdida visual en el mundo subdesarrollado, lo que es perfectamente evitable. Las lesiones corneales es lo que con más frecuencia provoca la pérdida visual. La nictalopía también  forma parte del cuadro clínico. 

Síndromes asociados con retinopatías pigmentarias

El síndrome que con más frecuencia se asocia a retinosis pigmentaria es el de Usher. Este es un grupo heterogéneo  de enfermedades hereditarias autosómica recesiva con sordera sensorio neural.  Hay dos  tipos de síndrome de Usher. En el tipo 1 las manifestaciones son más graves, con ataxia y ausencia de función vestibular no progresiva y el tipo 2 con respuesta vestibular normal. 

Síndrome de Alstrom. Aparece en el primer año de vida dando ceguera, nistagmos, diabetes mellitus, sordera neurosensorial, hipogonadismo, y fallo renal. Las alteraciones pigmentarias no son en espículas.

Síndrome de Bardet Biedl. Es autosómica recesiva y multisistémico. El gen para un tipo de Bardet Biedl fue localizado en el cromosoma 6. Se caracteriza por obesidad, polidactilia, hipogenitalismo, retraso mental.  Aparece con un moteado pigmentario en la mácula y pocas espículas. 

El Síndrome de Cockayne, autosómica recesiva en el que se presenta retardo del crecimiento, facie de anciano, cabeza pequeña con miembros desproporcionados y otras malformaciones esqueléticas. Las manifestaciones visuales incluye además de la distrofia retiniana, enoftalmos y falta de dilatación de la pupila con estimuladores del dilatador por atrofia de este músculo.

El síndrome de Cohen es una enfermedad del tejido conectivo, autosómica recesiva,  con obesidad y grandes alteraciones pigmentarias de la mácula, similar al Sindrome de Bardet Bield, pero en el sindrome de Cohan no hay polidactilia ni hipogenitalismo. La facie es típica con micrognatia, puente nasal alto incisivos prominentes en boca abierta y fisuras palpebrales hacia abajo.

En el síndrome retino renal, la RP se asocia a fallo renal, Nefroptisis juvenil o síndrome  Senior Laken  es AR. En él predomina el fallo cono bastón.

Alteraciones  pigmentarias similares a las de la Retinosis pigmentaria en forma de osteoclasto  o de otro tipo,  pueden acompañar a otros síndromes neurológicos o de otros sistemas, como son las abetalipoproteinemias, Bassen Konzweig, la degeneración retiniana de la oftalmoplejía externa crónica progresiva de tipo Kearn Sayre, ciertos grupos de heredoataxias,   son algunos ejemplos.

Las formas de maculopatías pigmentarias descritas en la degeneración cono bastón, llamadas en ojo de buey, pueden verse, además de las ya mencionadas, en la atrofia olivopontocerebelar, en la enfermedad de Hallerborden Spatz, las mucolipidosis y en maculopatías  tóxicas.

Muchas son las enfermedades sistémicas con alteraciones pigmentarias de retina, en las que la diferencia la establece su propio cuadro general y alteraciones oculares específicas. La mayoría de ellas son enfermedades neurodegenerativas. 

En las esfingolipidosis lisosomales la alteración retiniana que predomina es la mancha rojo cereza. Entre ellas destacan  la gangliosidosis de tipo GM2 y el Niemann Pick. El Tay Sachs es más frecuente en familias judías y en ella  destaca la mancha rojo cereza, rodeada de un halo fino blanquecino por fuera de la fóvea, donde comienzan a aparecer las células  ganglionares que  son las verdaderamente afectadas, y por contraste se ve la fóvea más roja.  La otra   gangliosidosis GM2, es la  de Sandhoff. Ambas se acompañan de cierto grado de atrofia óptica y nistagmo. Las GM1 tienen similitud con la enfermedad de Hurler y la de Tay Sachs, con facie típica y es  frecuente en ella  la mancha rojo cereza de la fóvea. En la enfermedad de Niemann Pick el área blanquecina que rodea la fóvea es mucho más grande.

De la misma forma en la oclusión de la arteria central de la retina destaca la fóvea de color normal contra la retina pálida y con edema.

Otras de las  enfermedades lisosomales que se presentan con retinopatía pigmentaria están  las mucopolisacaridosis. Entre ellas está la de Hurler, de debut muy temprano con facie tosca, articulaciones rígidas, cifosis y enfermedad cardio valvular. También las de  Hunter,  y el Sanfilippo. 

Hay alteraciones retinianas en las lipofuscinosis ceroide, enfermedad de almacenamiento liposomal con gran deterioro neurológico, y alteraciones pigmentarias. Tiene varias formas. La infantil  o Santavouri Haltia. Se acompaña de retraso mental y motor, corioatetosis y convulsiones  con alteraciones pigmentarias y ERG que sólo aparece después de seis meses de vida normal y la  ceguera está presente entre los dos y tres años de edad.  La forma Jansky Bielschowsky aparece que entre dos y cuatro años y comienza por convulsiones, ataxia, retraso mental y y motor, rigidez de descerebración y pérdida del lenguaje. El déficit visual comienza entre los tres y siete años,  a los que siguen las convulsiones y el deterioro neurológico. La forma juvenil o Spielmeyer Vogt  que toma la mácula y a la que acompaña deterioro cognitivo, espasticidad y convulsiones.

Otras enfermedades neurodegenerativas que se acompañan de alteraciones pigmentarias de retina son las Peroxisomales, como la adrenoleucodistrofia neonatal,  la enfermedad de Refsum y el síndrome de Zellweger.

En la enfermedad de Hallervorden Spatz, de causa desconocida,  acompañan a las alteraciones pigmentarias la  apraxia y  parálisis de la mirada vertical.

 En las distrofias miotónicas  sumado a la ptosis, cataratas, blefarospasmos se encuentran  escasos  trastornos pigmentarios retinianos, pero con ERG disminuido de amplitud. 

En la cistinosis, además de depositarse  los cuerpos cristalinos en córnea, lo hacen también en retina, cara anterior de cristalino e iris. La afectación en este caso es periférica y macular. 

En enfermedades dermatológicas como las del grupo de las ictiosis, también se pueden observar alteraciones pigmentarias de la retina.

Afecciones vasculares y hematológicas.

Retinopatía del prematuro. 
La retinopatía del prematuro se ve sobretodo en recién nacido pretérmino de bajo peso con trastornos respiratorios, en los que se hayan usado oxígeno. El desarrollo de vasos retinianos comienza en la semana 16 de vida intrauterina, desde la papila hacia la periferia, lo que alcanza por el lado nasal a la semana 36 y por el temporal a la 40. Si ese proceso se detiene, los vasos  terminan bruscamente a determinado nivel en la retina en forma de línea que queda constituida por células mesenquimatosas y endoteliales. En muchos casos la división y diferenciación celular hace que prosiga la vascularización normal de la retina, pero en otros casos esa banda de tejido aumenta y hay proliferación anormal de vasos hacia el vítreo y la retina, cuerpo ciliar y cristalino, de vasos que después pueden hacer tracción al cicatrizar, desprender la retina y dar una leucocoria. Esto ocurre sólo en el 10% de los casos. En el resto la enfermedad se detiene o regresa y apenas puede observarse la línea donde hubo la detención de la proliferación vascular. La retina inmadura del prematuro es mucho más vulnerable a la oxigenoterapia, provocando vasoconstricción arteriolar y obliteración de los vasos de la retina periférica, isquemia y neovascularización, hemorragias y tejido fibrovascular retino-vítreo con desprendimiento de la retina.

Si las altas concentraciones de oxígeno se mantienen por varios días las posibilidades de retinopatia del prematuro son mayores. La exposición de dos días a una presión de oxígeno superior a 70-80 mm.  Hg, tiene efecto vaso obliterativo sobre la retina inmadura. Se plantea además factores tisulares que favorecen la oxigenotoxicidad.

El proceso es generalmente bilateral y se clasifica de acuerdo a la localización, extensión y gravedad de las lesiones. Generalmente se  diagnostica a las ocho o nueve semanas después del nacimiento, lo cual puede  regresar completamente hacia los seis meses, por lo que se deben realizar exámenes periódicos del fondo del ojo durante este tiempo. 

Habitualmente la fibroplasia total da lugar a leucocoria, atrofia del globo ocular, y ceguera. Su diagnóstico diferencial  inmediato debe hacerse con el retinoblastoma y otras causas de leucocoria. La prevención está encaminada a evitar la prematuridad, y en el recien nacido, a mantener la terapia con oxígeno el menor tiempo posible y en concentraciones bajas, disminuyéndola en función de presión de oxígeno antes de pasar al niño de la incubadora al medio ambiente, con lo que se evita la disminución brusca de esta. Debe además administrarse  vitamina E como antioxidante, aunque su utilidad ha sido discutida y llevar a cabo el examen periódico del fondo del ojo. El tratamiento da la enfermedad consiste en la aplicación de crioterapia, fotocoagulación con láser y cirugía del vítreo. 

La enfermedad de Norrie, también llamada Warburg Anderson, es una enfermedad  congénita ligada al cromosoma X. Suele acompañarse de retraso mental y sordera que empieza de niño, con microftalmía y ceguera casi al nacer. Hay formación de pseudotumores por tejido retinal displásico, que debe diferenciarse de la retinopatía de la prematuridad, con gran desorganización del contenido intraocular. 

En la zona sur oriental de Cuba se encuentra la mayor familia estudiada en el mundo, con 380 miembros. Salcedo y colaboradores identificaron en ella, 46 varones afectados entre fallecidos y vivos. Aparecieron 21 portadores obligados y 44 probables, y se confirmaron 13 portadores del gen por estudios moleculares, lo que demuestra el carácter recesivo ligado al cromosoma X de este desorden donde predomina la ceguera al nacimiento presente en el 44,4% de esos casos. En ellos se describió,  retraso mental y la sordera sensorioneural, junto a manifestaciones extrapiramidales y otros signos dismórficos no descritos antes. 

En el laboratorio de Genética Molecular de la Universidad de Hamburgo, en Alemania se determinó el defecto genético primario como una nueva mutación, dada por una transversión T 454 G en el axón II del gen de Norrie que produce un cambio Leucina a Arginina en la proteína de Norrie.

La enfermedad de Coats es idiopática, progresiva y no hereditaria, con predilección por varones. Es unilateral y  provoca telangiectasias y aneurismas de vasos retinianos,

 asociado con exudación subretinal masiva. La mayoría de los casos ocurren entre los seis y diez años. Puede presentarse como una leucocoria o estrabismo monocular.

Las afecciones vasculares de retina son raras en los niños y de existir se asocian a enfermedades sistémicas. Entre las enfermedades que más daño producen en los vasos y tienen gran repercusión en el fondo de ojo  están la retinopatía diabética e hipertensiva, las cuales  son raras en niños, pero pueden verse en adolescentes.

La retinopatía diabética  no suele ser manifiesta hasta llegada la pubertad, en la que puede aparecer o acelerarse, pasando de una fase no proliferativa con pequeñas hemorragias, microaneurismas y microexudados, a una fase más avanzada con mayores hemorragias, vasos de neoformación y otras complicaciones. 

La retinopatía hipertensiva también es rara en niños pero puede verse en el curso de enfermedades que produzcan hipertensión secundaria, en enfermos renales  y en adolescentes grávidas con preeclamsia. En episodios de hipertensión aguda el hallazgo principal es la constricción focal de arteriolas, exudados algodonosos, infartos coroideos, desprendimiento seroso y edema del disco óptico, sin dar tiempo a que se produzcan las alteraciones de la hipertensión crónica. 

En la anemia aplástica se observan hemorragias de cualquier tipo, que en ocasiones tienen un centro claro. Exudados algodonosos y duros, dilatación y  tortuosidad venosa y edema del disco.

En la anemia a hematíes falciformes (AHF) puede observarse retinopatía no proliferativa o proliferativa. La retinopatía proliferativa es una complicación importante de la AHF, que puede llevar a la ceguera, por lo que se ha recomendado la terapéutica con rayos láser para ocluir los vasos que irrigan las lesiones proliferativas avanzadas. Desafortunadamente este tratamiento no está exento de riesgos, ya que la fotocoagulación puede producir neovascularización de la coroides o desgarro de la retina que también puede producir ceguera.

En la AHF se puede observar, aunque raramente, pérdida aguda de la visión por oclusión de la arteria central de la retina. Esta puede curar espontáneamente, pero en los episodios bilaterales se ha aconsejado la exanguíneo transfusión.

En los pacientes con AHF un traumatismo ocular puede producir hifema, que por las características de la cámara anterior induce la falciformación en los hematíes con hemoglobina S, pudiéndose producir un glaucoma obstructivo y ceguera, de ahí que esta eventualidad hay que manejarla como una urgencia oftalmológica. Se hace necesario evacuar la sangre lo más rápidamente posible para preservar la visión. 

En la conjuntiva se observa tortuosidad de los vasos, sobre todo en el área temporal inferior. Esta anomalía no tiene efecto perjudicial en el ojo del paciente. 
En la leucemia se repite este cuadro con exudados duros periféricos y falta de perfusión capilar, neovascularización  y puede haber infiltración leucémica directa de vítreo, retina, coroides, nervio óptico y otros tejidos oculares. El edema del disco puede deberse también a un verdadero papiledema por hipertensión endocraneana.

En la sicklemia se presentan hemorragias retinales y vítreas con retinopatía proliferante en respuesta a la hipoxia de la retina periférica. En el fondo se ven parches hemorrágicos de color asalmonados, distales a los vasos ocluidos, que al reabsorberse dejan manchas oscuras de color iridiscentes y reacciones de hipertrofia e hiperplasia del epitelio pigmentario. Afinamiento de los vasos, exudados algodonosos, capilares en forma de coma en papila y vasos conjuntivales con atrofia de iris, completan el cuadro. La forma proliferativa puede aparecer después de la pubertad, complicándose con gran isquemia, penachos de vasos en abanico que pueden sangrar y producir desprendimientos retinianos por tracción.

Las arteritis pueden ser productos de enfermedades sistémicas, como las colagenosis o verse en síndromes bien definidos como el de Kawasaki, asociado a nódulos linfoides, en la granulomatosis alérgica asociada con asma. La arteritis de  Takayasu, o enfermedad sin pulso, se ve en niños y mujeres jóvenes  y sus manifestaciones oculares son producto de la isquemia que producen, sobre todo en el segmento anterior y polo posterior. 

La enfermedad de Eales es una vasculitis idiopática periférica que se ve en jóvenes. Hay falta de perfusión en retina periférica,  neovascularización retinal,  hemorragias vítreas, glaucoma neovascular. Por lo regular se conserva un grado de visión útil. 

La distrofia facio escápulo humeral  es una distrofia muscular, de la cintura escapular preferentemente, que puede asociarse con pérdida auditiva sensorioneural y telangiectasias, parecidas a las que aparecen en la enfermedad de Coats. Casi siempre AD, aunque se ha visto con otros tipos de herencia y esporádicos.
Los vasos retinianos también pueden verse afectados en varias de las facomatosis.

Una causa de hemorragias en el fondo de ojo es el síndrome de Terson, en que las hemorragias subaracnoidea llegan al  fondo de ojo a través de las vainas meníngeas y pueden aparecer en  el vítreo. Su presencia agrava el pronóstico. 

En la retinopatía traumática de Purtscher se producen gran cantidad de hemorragias en llama y  exudados algodonosos. Se ven  después de traumas toráxicos, cuadros  de resucitación cardio pulmonar y traumas.

Tumores de retina

La hipertrofia congénita del epitelio pigmentario se ve con relativa frecuencia. Puede ser pigmentados o depigmentados, solitarios o multifocales, como huella de oso de bordes bien definidos. No es frecuente su transformación a maligno y puede asociarse con síndromes o enfermedades generales. Estos hamartomas del epitelio pigmentario pueden  verse combinados con otros de la retina neural.

El meduloepitelioma es un tumor primario del epitelio ciliar no pigmentado que empieza en la niñez. Produce dolor y se ve como una masa en cámara anterior, dando leucocoria y otras complicaciones del segmento anterior al crecer lentamente. El tratamiento es la enucleación, pero tiene buen pronóstico.

El retinoblastoma es un tumor  maligno de origen embrio​nario que afecta uno ó ambos ojos. El 30 % es bilateral y la incidencia es alta, ya que ocurre en uno en cada 18,000 habitantes. Puede ser esporádico o hereditario. Se le  atribuye también como factor relacionado, el aumento de las radiaciones ambientales.

El gen responsable para el retinoblastoma fue identificado en 1986. Se ha caracterizado como un "antioncogene" en el sentido de que normalmente funciona como un supresor dominante de la formación del tumor, por lo que su alteración o inactivación en los dos alelos es el elemento clave en el desarrollo del retino​blastoma. La mutación del gene es pues responsable de la aparición del tumor, tanto en la forma hereditaria como en la no hereditaria. En el caso de la forma no hereditaria la mutación se produce en las células somáticas mientras que en el tipo hereditario la mutación ocurre en la célula germinal. En este último caso los pacientes están en riesgo de presentar retinoblastomas adicionales, así como de tener descendientes con el tumor.

Se han descrito técnicas basadas en el análisis del DNA que permiten distinguir la variante hereditaria de la no hereditaria y que es posible   utilizar  para estimaciones de riesgo y consejo genético.

Por lo regular este tumor se puede ver ya en el recién nacido, aunque se presenta más frecuentemente alrededor de los dos años, descendiendo su incidencia a partir de  los cuatro. La madre, por lo general,  consulta al médico porque le nota al niño un reflejo blanco en la pupila, que ha sido  nombrada "pupila amaurótica de gato". El ojo puede presentar un estrabismo y a veces ser el signo de debut. También puede acompañarse de pseudo hipopión o pus en cámara anterior e hifema.

Suele ser un tumor solitario aunque en ocasiones lo acompañan otros más pequeños. Puede crecer hacia adentro, endofítico, o hacia afuera al espacio subrretiniano, exofítico, o a ambos. En su variante  endofítica toma forma de coliflor de color blanco algodonoso con neovascularización importante, que lo atraviesa, con  hemorragias y exudados en su superficie. En la forma exofítica su  color es grisáceo y su crecimiento desprende la retina.

Si el tumor se deja evolucionar el globo ocular aumenta considerablemente su tamaño y se produce la propagación del mismo  a las estructuras vecinas, vasos, nervio óptico, espacio subracnoideo, quiasma y cerebro.

El tratamiento quirúrgico consiste en la enucleación del ojo. Se puede utilizar, en algunos casos, la crioterapia y la fotocoagulación con láser, además del tratamiento radiante y quimioterapeutico que permiten la remisión del tumor y la curación del paciente, si es tratado a tiempo.

La facomatosis: 

Incluye a un amplio grupo de entidades clínicas en las que se produce proliferación anormal en tejidos propios. Puede dañar órganos derivados del ectodermo, el mesodermo y con mucha menos frecuencia del endodermo, especialmente en el tractus gastrointestinal.  Afectan principalmente a piel, ojos, sistema nervioso central y periférico y vasos.

Son seis las que tienen importantes manifestaciones oftalmológicas. La neurofibromatosis y la Esclerosis Tuberosa  derivan de estructuras del ectodermo y las otras cuatro  del mesodermo, que suelen afectar los vasos sanguíneos.
La neurofibromatosis es de tipo autosómico dominante. Se reconocen dos tipos. El Von Recklinghausen o tipo 1 es la más frecuente. Junto a las manchas color café con leche características y los neurofibromas, se observan múltiples manifestaciones oftalmológicas, como son, neurofibromas de párpados, más en el superior, que pueden ser plexiformes; en   conjuntiva, engrosamiento de  nervios corneales, tumores gliales, indistinguibles de los hamartomas astrocíticos que se ven en la Esclerosis Tuberosa en la capa de fibras nerviosas de la retina, nódulos de Lisch que son pequeños hamartomas de constitución melánica en la cara anterior del iris. Tumores de tejidos blandos orbitarios que incluyen neurofibromas, gliomas, meningiomas y otros que pueden producir exoftalmía. Si hay alteración ósea, como pérdida o displasia, puede producirse exoftalmo  pulsátil por pase de masa encefálica a la órbita a través del defecto óseo. 

La Esclerosis Tuberosa. A la tríada característica de angiofibromas faciales, convulsiones y retraso mental se le suma en el 50% de los casos, hamartoma astrocítico con aspecto nodular en la retina o papila, que puede estar calcificado. Este hallazgo, aunque no es exclusivo de esta entidad,  pero si apoya el diagnóstico.

Las facomatosis que derivan del mesodermo y se presentan con alteraciones oftalmológicas importantes, afectan a los vasos sanguíneos.

Von Hippel Lindau. Es una angiomatosis retiniana AD, que suele acompañarse de  hemangioblastomas infratentoriales del cerebelo, tallo, médula en cuyo caso se le adiciona el nombre de Lindau. Se puede acompañar de tumores malignos en otras localizaciones, como carcinoma renal y feocromocitoma. También es  frecuente la asociación de quistes y angiomas en vísceras, como páncreas, testículos,  riñón,  huesos etc. El hemangioma retiniano puede ser único o múltiple y  frecuentemente es bilateral. En el fondo de ojo comienza por una pequeña lesión que parece un aneurisma dilatado de  vasos de retina periférica; se vuelve después una masa rosada de mayor tamaño, a la que se ve llegar una vena dilatada que parte de la papila y otra vena arterializada que lo drena. Por lo regular hay acúmulos de exudados lipídicos. 

Sturge Weber.  Conocida también como angiomatosis encéfalo trigeminal, lo que la describe. No parece ser hereditaria. La participación oftalmológica es variada. La angiomatosis suele tomar los párpados, conjuntiva, epiesclera, cuerpo ciliar iris y ángulo de la cámara anterior, por  lo que el glaucoma se asocia a muchos de estos casos. En el fondo, además de la excavación, provocada por el aumento de presión ocular o el buftalmos, se puede ver hemangioma coroideo con aspecto de una mancha muy roja en el fondo de ojo. 

Ataxia telangiectásica o Síndrome de Louis Bar. La ataxia cerebelosa, aparece  por lo regular antes que las telangiectasias oculocutánea que lo hace entre los cuatro y siete años. Es AR. Otras manifestaciones oftalmológicas que pueden presentarse son, apraxia oculomotora, nistagmos y estrabismo, entre otras menos frecuentes.

El síndrome de Wyburn Mason. En esta facomatosis es característica la asociación de malformación arteriovenosa retinal, de tipo racemoso y lesión similar en cerebro medio. La lesión ocular es unilateral y puede englobar vasos de la órbita. Tiene predilección por el cuadrante inferotemporal de retina y puede aparecer con edema, exudados y si toma la órbita, proptosis. La extensión intracraneal es por lo regular a lo largo de la vía óptica y puede unirse a las de la órbita y  dar  parálisis oculomotoras.

Desprendimiento de la retina

Entre  las afectaciones graves de la retina está su desprendimiento, el cual por lo regular se produce separándose la retina del epitelio pigmentario y alejándose de su base nutricional o el desprendimiento de sólo las capas más superficiales de la retina, como sucede en la retinosquisis juvenil. Entre las causas que provocan desprendimiento retinal están los traumas,  miopía alta con degeneración retinal, inflamaciones y exudaciones, displasias retinales, persistencia del vítreo primario, retinoblastomas, retinopatía de la prematuridad, agujeros del nervio óptico, enfermedad de Coats, Norrie,  retinosquisis juvenil, Ehlers Danlos, vitrorretinopatía exudativa familiar, incontinencia pigmenti, entre otras.

La retina, como parte del sistema nervioso central, puede ser asiento común de disfunciones, lo que puede manifestarse tanto de forma orgánica, funcional  y a veces subclínica. Un ejemplo de ello es la distrofia muscular de Duchenne, en la que el electrorretinograma muestra una disfunción retinal que no se expresa con déficit visual.
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