Preguntas para responder

DEFINICION DE LAS DISTROFIAS HEREDITARIAS DE RETINA

1. ¢Que son las distrofias hereditarias de retina (PHR

DIAGNOSTICO

Deteccion precoz

2. En pacientes en edad pediatrica que acuden arlei@ierimaria (o a urgencias),
¢ qué conjunto de signos y sintomas debe despestzeicha de DHR?

3. En pacientes adultos que acuden a la atencién qginfa a urgencias), ¢qué
conjunto de signos y sintomas debe despertar suspecDHR?

Confirmacion diagnéstica

4. En pacientes con sospecha de DHR, ¢gué pruebabee akalizar para confirmar
o descartar el diagnostico? ¢Por qué ormen? ¢ Auié

5. ¢Como debe hacerse el estudio elecirofisiologiduién hay que pedirselo?
¢qué pruebas hay que solicitar?

6. ¢Cudles son los criterios diagnosticos de las D4R frecuentes?

7. ¢Qué signos y sintomas deber: hacernos sospechastaneos ante una distrofia
hereditaria de la retina sindrémica?

8. ¢Cuando esta indicado realizar un estudio genétiguersonas con DHR? ¢Cdmo
se debe realizar?

Asesoramiento genético

9. ¢Cuéando esta indicado el asesoramiento genétipersnnas con DHR? ¢como se
debe realizar?

SEGUIMIENTO

Seguimiento en Atencion Primaria

10. ¢ Cudl es el rol del médico de atencion primaridaeatencion de las personas con
DHR?

Seguimierito oftalmologico

11:¢Con qué periodicidad deben ser valoradas lasmsssmn DHR en oftalmologia?
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Criterios de derivacion

12. ¢ Cudles son los criterios para remitir a los eafistds en otorrinolaringologia a las
personas con DHR?

ABORDAJE TERAPEUTICO GENERAL
Terapias farmacologicas

13. ¢ Cudl es la eficacia y seguridad de los tratanmsefatonacologicos disponibles para
las DHR?

Neuroproteccion
14. ¢ Cudl es la eficacia de la neuroproteccion ermtrmienta de las DHR?
Implantes retinianos electrénicos

15. ¢Cual es la eficacia y seguridad de los implargéimianos electronicos en el
tratamiento de las DHR?

Trasplantes retinianos

16. ¢ Cudl es la eficacia y seguridad de los trasplaat@sanos en el tratamiento de las
DHR?

Terapia génica
17. ¢ Cudl es la eficacia y seguridad de ia terapiacgém el tratamiento de las DHR?
Suplementos nutricionales

18. ¢ Cual es la efectividad y segitiidad de los supleveatietéticos para las personas
con DHR?

REHABILITACION DE LA BAJA ViSION

19. ¢ Cudles son los berieficios de la rehabilitaciotadsaja vision para las personas
con DHR? ¢En gu# casos es util?

INTERVENCIONES PSICOEDUCATIVAS
Tratamiento psicaiogico
20. ¢ Es efectivo el asesoramiento y/o el tratamienioojdgico en las personas con
DHR?
Programas-educativos

21.4zducacion estructurada a familiares y personas @dR: ¢cuando, como, por
quién y con qué contenidos impartirla?
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MEDIDAS DE ESTILO DE VIDA

22. ¢Qué medidas referentes al estilo de vida debensaf@se a las personas con
DHR?

MANEJO DE LAS COMPLICACIONES ASOCIADAS

Catarata

23. ¢Cuando debe operarse la catarata asociada? gdagp ahanicbra especifica que
deba recomendarse?

Desprendimiento de retina

24.¢:Como puede prevenirse el desprendimiento “de redinalas distrofias
vitreorretinianas?

25. ¢, Como debe tratarse un desprendimiento de r<tifzes grersonas con DHR?

Edema macular

26. ¢ Como se debe tratar el edema macular @sociado RHIR?

Membranas neovasculares

27. ¢Como se deben tratar las membranas neovascular@adas a una DHR?, ¢hay
que hacer alguna consideracion especial en laptiidtrica?

EMBARAZO

28. ¢ El embarazo y la lactancia suponen un riesgolgsuraujeres con DHR?

NECESIDADES DE INFORMAC!ON POR PARTE DE LOS PACIENT ES

29. ¢ Cudles son las mecesidades de informacion y coauidn de los pacientes con
DHR y sus cuidadores en relacion con su problensallel y proceso asistencial?
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Niveles de evidencia y grados de
recomendacion

Clasificacién de la calidad de la evidencia en elstema GRADE

Calidad de la Disefio del
evidencia . Disminuir si* Aumentar sit*
A estudio
cientifica
Alta ECA Limitacion de la calidad del Asociacion:
estudio importante (-1) o muy | . Eyidencia cientifica de una fuerte
importante (-2) asociacion (RR>2 0 <0,5 basado en
Moderada . o o : :
Inconsistencia importante (-1) estudios observacionales sin factor
Estudi Alguna (-1) o gran incertidumbre| d€-confusion) (+1)
Baja t? uaios | (-2) acerca de que la evidencia -+ Evidencia cientifica de una muy
observacionales | jantifica sea directa ‘ fuerte asociacién (RR>5 o <0,2
) ; ; | basado en estudios sin posibilidad
Muy baja Otros tipos de Datos escasos o imprecisos (-1) sesg0S) (+2)
disefio Alta probabilidad de sesgo ugc _ _
notificacion (-1) » Gradiente dosis-respuesta (+1)
« Todos los posibles factores de
confusién podrian haber reducido €
efecto observado (+1)

es

de

* En el caso de los ensayos clinicos aleatorizg@@3A) se puede disminuir la calificacion de la catidde la
evidencia cientifica.
** En el caso de los estudios observacionales sedguaumentar la calificacion de la calidad de ladewcia

cientifica.

Implicaciones de la fuerza de recomendacion en estema GRADE

Recomendacion

Pacientes / Cuidadores

Clinicos

Gestores / Planificadores

or

n

Fuerte La inmensa mayoria.de las| La mayoria de las personas | La recomendacion puede se
personas estarian d¢ acuerddeberian recibir la adoptada como politica
con la accién recemendada yintervencion recomendada | sanitaria en la mayoria de Ig
Unicamente una pequefia situaciones
parte no lo estasian

Condicional La mayoria de las personas Reconoce que diferentes Existe necesidad de un

estarian ge acuerdo con la

no

accion recomendada pero U
nameic importante de ellas

opciones seran apropiadas

debate importante y la

npara diferentes personas y queparticipacion de los grupos

el médico tiene que ayudar a

cada paciente a llegar a la

decisibn mas consistente corj

sus valores y preferencias

de interés
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Recomendaciones de la GPC

Recomendaciones claves

Diagndstico

Deteccion precoz

\/

Se sugiere que el pediatra de atencion primarigeemvoftalmélago a aquellos nif
gue refieran pérdida de vision.

Se sugiere que el pediatra de atencion primarigeaiwftalmologo a todo nifio al qu
se detecte una vision no adecuada para su edapecta de la misma en el caso
los mas pequenfios, vaya o0 no asociada a sintometaisggmica.

Se sugiere que los pediatras de atencion primaﬁaélh al servicio de oftalmolog
(en caso de disponibilidad, preferentemente, aficserde oftalmologia pediatrica)

DS

e
de

aquellos nifios que presenten sordera bilateraig«m sospecha de pérdida de vision.

Se sugiere que los pediatras de atencion p?imariaeah al servicio de oftalmolog
pediatrica a aquellos nifios que asocien obesidadiaptilia e hipogonadismo, y S
sospeche de pérdida de vision.

Se sugiere que los médicos de atencicn primariaesteal servicio de oftalmologia
aguellos pacientes con ceguera nocttirna y reducoidcentrica del campo visual.

Se sugiere que los médicos de atencion primariaesteal servicio de oftalmologia
aqguellos pacientes con disminucidn de la visiortraén

Confirmacién diagndstica

Ante la sospec;ha de DHR, se recomienda que seageaatia exploracio

Fuerte oftalmoldgica completa y dirigida (medidas de AVY,CFO, pruebas

electro fisinidgicas, test de colores, autofluoeesia y OCT).

Condicional

electraiisiologia, la autofluorescencia y de la OCT

Condicional | oftalmoscépicos evidentes en la exploracion, seieseigel test de

Ante’ la sospecha de cualquier DHR sindromica ererais de signo

electrofisiologia para su diagnéstico.

Estudio electrofisiologico

Se recomienda seguir los estandares de la Societtadacional de Electrofisiologi

En nifcs pequefos y pacientes no colaboradoresigieres el uso de la

a

a

—

UJ

a

Clinica y Vision (ISCEV) para la realizacion de @asdy cada una de las pruebas
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electrofisiologicas.

J | Se sugiere la supervision por parte de un médiooddo en electrofisiologia de |a
vision, bien un oftalmdlogo o bien un neurofisi@ogel estudio electrofisiol6cico que
sera quien emita el informe correspondiente.

\ Si la enfermedad afecta al nervio Optico y/o la vigual, se sugiere =olicitar un
potencial evocado visual.

\ Si la patologia afecta al EPR, se sugiere soliuiuaelectrooculograma.f

| | Si se desea estudiar la retina, se sugiere soligitaelectrorretinograma (ERG
teniendo en cuenta que existe la posibilidad dedest retina. central con el ERG-
pattern diferenciar conos y bastones con el ERG-Gandeld'campo lleno, y realizar
un mapa de los 30 grados centrales de la retineld®RG multifocal.

~

Criterios diagndsticos

Se sugiere considerar los criterios clinicos b&saom relacion al inicio de la aparicion
de la sintomatologia, la caracterizacion del cuadiraco actual y de presentacion,|la
historia familiar (la presencia de antecedentes!ifms apoya el diagndstico pero |su
J ausencia no lo descarta) y general del pacienteoriemtacion diagndstica se haré
segun los criterios oftalmoldgicos (examern oftaligado general y del FO) y con base
a la electrofisiologia ocular. La OCT y la-autoflescencia pueden contribuir para la
orientacion diagndstica, y a veces tamtién la AE&presencia de patologia bilateral
mas 0 menos simétrica, también deke hacer sospeataéwgia hereditaria.

Retinosis pigmentaria, sindrome de Ushgy, sindideri@ardet-Bied|

Para el diagnostico de la RP, se sugiere consittsyaiguientes signos o sintomas|de
sospecha:
- la nictalopia y reduccion cuncéntrica del CV odsen tunel
VvV | - un ERG-G escotépico disminuido o abolido (dismidnaile amplitudes de ondas a
y b)
- el pigmento periféricc. (“espiculas 6seas”), la agmion de calibre vascular y |a
palidez papilar (“peidez cérea”)
J Se sugiere considetar la asociacion de la RP quwabusia neurosensorial asociada o
no a trastornos dei 2quilibrio como signos de sdspeara el diagnostico de USH.
Se sugiere ceisiderar la asociacion de la RP colidaptlia, alteraciones
Vv | genitourinarias, del desarrollo neuro-psicomotabgsidad como signos de sospecha
para el diagnistico dgndrome de Bardet-Bied|

Distrofia progi;egiva de conos (PCD) y distrofiacd@os y bastones (CORD)

Para el diagnéstico de PCD y CORD, se sugiere derssi los siguientes signos| o
sintomas de sospecha:
Vv | - el compromiso de la AV con escotoma absoluto divel@entral y/o paracentral
| - unarespuesta alterada en el test de colores
' - los ERG seriados con deterioro progresivo (dismémuinicial en la amplitud de

1%
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como signo de sospecha de CORD

la mejor vision en condiciones escotdpicas

la atrofia macular en ojo de buey

pigmento periférico y atenuacion de calibre vagcdi aparicion posterior a
afectacion central, solo en casos de CORD

la progresion de la enfermedad (si no fuese progreBay gue pensar en
Acromatopsia Congénita en pacientes con ERG de scaitzrado y ERG

escotopico normal, sobre todo si el FO es nornpaiesenta alteraciones minimas

conos) como signo de sospecha de PCD y si hayrjmosédectacion de bastenes

a

N

Enfermedad de Stargardfyndus flavimaculatus

Para el diagnostico de fundus flavimaculatus y reméelad de Stargardt, se sugi
considerar los siguientes signos o sintomas desbap

el compromiso de la AV con escotoma absoluto divelaentral

en la autofluorescencia la hiperfluorescencia Hatkground” en edad pediatrica
la hiperfluorescencia tanto del background comtmsfecksen pacientes mayore
el aspecto en ojo de buey en el FO o la AFG

el aspecto macular en “metal batido” en etapasaies de la enfermedad

los flecksamarillentas trirradiadas y/o piscifcimes alreded area foveal, en tod
el polo posterior o0 en la retina periférica. aue/ese como depadsitos localizados
la retina externa en el OCT

el silencio coroideo en la AFG, que es casi patogimico (cuando hay muchc
fleckshay que buscarlo en la retina pevipapilar)

el ERG y el EOG con registros noiimiales o subnosnale

el tiempo prolongado de respuesia en la pruebdajgtacion a la oscuridad

(0]
en

DS

Ceguera nocturna congénita estacionaria

Para el diagndstico de la cegusia nocturna corgg@nitprogresiva o estacionaria,
sugiere considerar los siguieriies signos o sintamasspecha:

la nictalopia con AV coinprometida de forma leve oderada sin sefales
progresion clinica en e! tiempo

los trastornos en la vision por la noche o en antbgecon iluminacion tenue

el tiempo prolongacic en el test de adaptaciéroadaridad

el fondo del ojo habitualmente normal para su naippunque las hay que curs
con FO anormai

la nictalopia asociada con miopia y nistagmus

el ERG negativo

la asociacisn con miopia

se

e

an

Distrofia viteliforme macular de Best o enfermediadBest

Para el diagnéstico de la distrofia viteliforme miac de Best, se sugiere considerar
siguieines signos o sintomas de sospecha:

inicio variado de la sintomatologia oftalmolégicaetamorfopsia, vision borrosa
escotoma central relativo o absoluto, aunque algupacientes pueden es
asintomaticos)

compromiso variado de la AV

la lesién tipica macular en “yema de huevo” en pramdécada de la vida, q

0s

y
[ar
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cambia al aspecto tipico en huevo revuelto, endmdepopion, o atrofia termina
salvo que desarrollen neovascularizacion coroideaugyo caso suele observa
cicatriz disciforme tipicamente muy amarillenta yyncentral

el EOG alterado con ERG normal lo que es patognarad@e la enfermedac

OCT con imagen macular sugestiva (depésito sulmetinmacular en primeras
décadas de la vida, que acaba dejando un espaeiougde confundirse con fluido
subretiniano; también se pueden ver signos de Beolaizacion en i0s pacientes

gue desarrollan esta complicacion; finalmente eciepées mayc:2s se obsery
signos de atrofia).

Retinosquisis juvenil ligada a X (XLRS)

Para el diagnéstico de retinosquisis juvenil ligadaX se iugiere considerar |
siguientes signos de sospecha:

se

an

el compromiso precoz de la AV con escotoma cengrgpecialmente en varongs

jovenes

la presencia de esquisis foveal con aspecto maetlat FO en radios de rueda
bicicleta que en la mitad de los pacientes se asm:i retinosquisis periférica

la presencia del ERG alterado (reduccion seleclévia onda-b con onda-a norn
= ERG negativo)

la asociacion de esquisis periférica con hemorsagigieas y desprendimiento
retina en pacientes jévenes

la asociacion con otras alteraciones ocuiaresaistis y estrabismo)

imagen en el OCT sugestiva (esquizic en las capamas de la retina en pacien
jovenes)

Coroideremia

Para el diagnéstico de la coroideremia, se sugiensiderar los siguientes signos
sintomas de sospecha:

la nictalopia y reduccién concéntrica del CV odsen tunel
la despigmentacion y atraila progresiva del EPR gdriocapilar con visualizacid
de los grandes vasos coroideos

el modo de herencia recesivo ligado a X

el ERG disminuido & abolido (disminucion de ampuléa de ondas a y b)

la disminucion dei grosor coroideo medido con OEDI(y Swept-source

gue el inicio de la sintomatologia ocular de lao@gremia se da entre la 12 y
décadas y que la vision central se mantiene ha&td 62 décadas

de

al

e

tes

26.

Atrofia girata

Para el diacr:6stico de la atrofia girata, se sag@ensiderar los siguientes signos
sintomas Gge sospecha:

la nictaiopia y reduccién concéntrica del CV odsen tunel

las concentraciones plasmaticas elevadas de a@rii@minoacidograma)
la tipica atrofia progresiva en parches de la da®ron avance centripeto en el F
la asociacion a otras alteraciones oculares (atipien catarata subcapsular, etc.)

-O

Amaurosis congénita de Leber

Ny " Para el diagnéstico de la ACL, se sugiere considesasiguientes signos o sintom

as

24
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de sospecha:

- el déficit visual profundo de inicio muy temprarem{es del primer afio de vida),
gue conduce a la pérdida completa de vision eriri@epa década de la vida

- la asociacion con movimientos erraticos de los ojakeraciones manifiesias de
movimientos oculares

- la asociacion con reflejos pupilares comprometigdes presencia del zigno 6culo-
digital

- al menos dos ERG abolidos, separados unos mesamdseiainente los PEV
estaran anormales o ausentes)

- la exploracion del FO que al principio puede semmab, pere que rapidamente
desarrolla depésitos pigmentarios extensos endbE®

- la posible aunque rara, asociacién con retrasoda$grrollc y neuro-psicomotor, a
otras alteraciones sistémicas (hepaticas, renalesas, etc.), o a alteraciones
metabolicas

- la historia familiar de consanguineidad, aunquertp:=xista no es excluyente

Diagnostico de las distrofias sindrémicas

Condicional

Se sugiere sospechar de sindrome de Usher en midios sordera

neurosensorial profunda y retraso de la;marchgamnttiente.

Condicional

Se sugiere estudiar precozmente a tcdos los nepoatosordera preverbal
neurosensorial severa y profunda a través de upkragion clinica que
incluya test electroneurofisiolégicus auditivosstieulares y oftalmologicos.

Condicional

Se sugiere no excluir definitivamente el diagnastde cualquier DHR
sindrémica por la ausencia~de signos oftalmoscépievidentes en la

exploracion inicial.

Condicional

Ante la sospecha de cu&flquier DHR sindromica ereraiid de signo

oftalmoscépicos evidentes en la exploracion, seiegeigel test de

electrofisiologia para su diagnastico.

Estudio genético

Condicional

Se sugiere reclizar un estudio genético ante lpesba de formas n

[*2)

sindrémicas GeRP, RP de inicio precoz y afectacion macular, cegue

nocturna congénita estable, coroideremia, enferche@aBest, enfermedad
de Stargardt, distrofia de conos y bastones, mgittdodebidas a mutaciones

enABC/A4 y vitreorretinopatias hereditarias.

Condicional

Se sugiere realizar un estudio genético ante Ipesba de forma
sindromicas de RP tales como el sindrome de Ushemdrome de Barde
Biedl o laamaurosis congénita de Leber

Condicional

I niNos.

Se sugiere valorar individualmente la realizaciérdihgnostico genético e

Condicionl

Se sugiere valorar individualmente la realizaci@n diagnéstico genétic
dentro de la planificacién familiar.

Condicional

Se sugiere el diagndstico molecupara la terapia genética, el asesoramie
genético, la prescripcion de farmacos especifices lal ruta y el

=2Nnto
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establecimiento del prondéstico de la enfermedad. ‘
Condicional | Se sugiere asociar el asesoramiento genético pygvisterior a la préctic
de estudios genéticos diagnosticos en DHR. X
Asesoramiento genético
- Se sugiere el asesoramiento genético en el diagn@kt todos !os tipos de
Condicional -
DHR monogenicas. -
Condicional | Se sugiere el asesoramiento genético antes y dedpliésti:io genético.
Se sugiere que durante el asesoramiento genét®acpal diagnostica
\/ genético se exploren las preocupaciones y expéztaiel paciente con
respecto a las pruebas genéticas. K
Se sugiere que durante el asesoramiento genet®moopal diagndstica
\/ genético se anticipe la posibilidad de hallazgogatieos, inciertos o
inesperados y se dé al paciente la opcion de &zalino la prueba genética.
N En caso de decidir realizar el diagndstico,gengtiecsugiere acordar con|el
paciente qué tipo de resultados desea ccnocer.
En caso de decidir realizar el diagnéciico gengtseo sugiere ofrecer la
N opcion al paciente de que la informacitn derivagléad pruebas genéticas|se
dé en una consulta cara a cara y‘acompafiada demaaté adecuado a la
discapacidad de cada paciente.
Se sugiere informar a los pacientes con DHR y afamsliares de Ia
importancia de recibir asesoramiento genético adeesomar decisiones
\ reproductivas, asi como de 'a valoracion del riedgotransmision a la
descendencia y las alternaiivas existentes patarduai transmision de la
enfermedad. .
Condicional Se sugiere que en el ase.s.oramiento genético sieefadbrmacion sobre los
riesgos personales y fainiliares.
Condicional | Se sugiere que el asesoramiento genético acompdi@gadstico clinico.
Condicional | Se sugiere el asesoramiento geneético en el diagn@senatal.
Condicional Se sugiere el .a\s.esoramiento gepético en sujetuwm@msiticos, acompafnando
a un test preaictivo o a un estudio de portador.
Seguimiento

Seguimiento en Atericion Primaria

Se sugiere que en la primera visita se realiceanamnesis registrando la informaci
\' | en una "istoria clinica estructurada con la firdidie valorar el estado general
paciente con DHR e identificar posibles factoresieggo familiar.

En p;icientes diagnosticados con DHR, se sugiea especialmente atento a
\' | acaricién de otros signos o sintomas que puedarrisug presencia de DHR
sindrémicas.
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En pacientes diagnosticados con DHR, se sugieréaduistoria clinica se actualice tn

cada visita de seguimiento.

En pacientes diagnosticados con DHR, se sugieistnagtoda la informacion enh una
historia clinica informatizada y compartida queilfec la integracion de tguos los

niveles de atencion (primaria y especializada).

En pacientes diagnosticados con DHR, se sugiereelgoeédico de atencion primaria

realice exploraciones otorrinolaringolégicas, asino la medicion deia AV y FO,
personalizando la frecuencia a cada caso e infatonde su utilidad.

Se sugiere que el médico de atencion primaria bagseguimientc de los tratamientos

farmacologicos y no farmacologicos adaptados a doacicionantes fisicos y
fisiologicos del paciente diagnosticado con DHR.

Se sugiere que el médico de atencion primaria sguas de que el paciente

diagnosticado con DHR y su familia han recibidasgsctamiento genético adecuado

y el diagndéstico genético, si esta indicado.

Se sugiere que el médico de atencidn primaria &alippaciente diagnosticados con
DHR y a su familia al servicio de genética, si 2achubiera hecho el especialista|en

oftalmologia.

Se sugiere que los médicos de atencion, primariazcdn el “acompafiamiento”

adecuado a los diagnosticados con DHAR y refuer@nadquisicion de los

conocimientos y habilidades relacionades con sblenea de salud, al mismo tiempo
gue actualizan sus propios conocimientos, mantdoiesl adecuado contacto| e

intercambio de informacién con los especialistas.

Se sugiere que los médicos de atencion primariasagen a los pacientes acudir a

ONCE, al Instituto de Mayores y Servicios Socil8SERSO) y a las asociaciones
de referencia visual del @ambio local para regisetacomo ciegos si cumplen los

criterios de ceguera legal (A < 20/200 y/o CV <)10

Seguimiento oftalmoldgico

a

en

e

J | En pacientes con RP, no se sugiere realizar lagsiah del CV cada 2-3 afios.
En pacientes con RP con un CV es muy reducido,ipaer util emplear el program
10-2.

J En pacientes con RP, se sugiere no repetir el G\Wer no se detecte sensibilidad
ningun punto explorado
En pacientes con RP, se sugiere medir la AV en eiztta, especialmente durante los

V| cinco afins posteriores a la presencia de un ERI@q®,py repetir el ERG-P mientras
se recoja respuesta cada 2-3 afios.

J | En pacientes con RP, se sugiere no repetir el ERG/&z que aparezca plano.

N En pacientes con RP o coroideremia, se sugiere E&@-mf para el seguimiento d

la funcién macular residual.

| macular cistoide en cada visita que realicen.

il pacientes con RP o coroideremia, se sugiereaedDCT para descartar edema
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En pacientes con RP o coroideremia en tratamieata pl edema de macula |se
V| sugiere realizar OCT cada 4-6 meses para valoefidacia terapéutica del régimen (de
tratamiento prescrito. N
Se sugiere informar a los pacientes de la necesldacbntactar con el oftalmélogo
J ante cualquier cambio en su situacion clinica witdédgica durante el intervalo entre
las consultas, debido a la elevada prevalencia alaratas y de edeima macular
asociados a esta enfermedad, complicaciones gueasables.
J Se sugiere que los familiares de las personas ¢dR Ecién diagansticados sean
examinados por un oftalmélogo.

Criterios de derivacion

Especialistas en otorrinolaringoloc

Se sugiere derivar al especialista en otorrinadgmgia a los pacientes con
Condicional | RP o CORD ya diagnosticadas para estudiar posibleciacion con
hipoacusia si se sospecha esta ultima
Se sugiere derivar al especialista en otorrinaj@iwgia a los pacientes que
Condicional | tengan ya diagnosticada una RP ascciada a hipaapasa realizar un
seguimiento por la posibilidad de hipoacusia prsigee
En nifios con sospecha de RP o RP.ya diagnosticada glteraciones del
equilibrio, que se manifiestan coms dificultadesapaaminar, se sugiere que
sean derivados al especialista en otorrinolaringjelgpara el estudio de la
funcién vestibular y su posible ‘@sociacién conijpeacusia.

Condicional

Especialistaiexpertos en oftalmologia pediatrica

Se sugiere derivar al oftaimologo experto en oftddmgia pediatrica a tod
nifo que presente RP, asociada a pérdida de audeddera, ataxi
Condicional | cerebelosa, nistagmus, hipotonia, retraso del rorento, retraso mental,
dimorfismo facial, osteoporosis, agrandamiento dhigado vy/o
hipocolesterolemia para la deteccion de la enfeamel@ Refsum infantil.

Se sugiere derivar al oftalm6logo experto en oftédmia pediatrica a tod
nifo que precente distrofia retiniana asociada talnobplejia externa
progresiva, 4tosis, ataxia, bloqueo cardiaco y/bilided proximal de las
extremidaces, para descartar la enfermedad de &&ayre.

o

Condicional

Se sugigre derivar al oftalmélogo experto en oftddmia pediatrica a todo
nifo Gue presente distrofia retiniana asociada staginus, fotofobia,
obesidad, miocardiopatia, diabetes mellitus, as@tagricans y/o sordera
paia detectar el sindrome de Alstrém.

Condicional

Se sugiere derivar al oftalmélogo experto en oftédmia pediatrica a todo
nifio que presente distrofia retiniana asociada asidhd, alteracione
esqueléticas de los dedos (poli o braquisindagtiligpertension arterial,
enfermedad renal y/o hipogonadismo.

2]

Condicional

Condicional

o

Se sugiere derivar al oftalm6logo experto en oftédmgia pediatrica a tod
nino menor de 10 afios que presente miopia >5 dheputada la alt

}S2)
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frecuencia de asociacion con alteraciones ocujasegémicas.

Condicional

nifio que presente distrofia retiniana asociadaldlided muscular, -ataxi
oftalmoplejia  y/o  alteraciones del equilibrio paradescarta
hipo/abetalipoproteinemia.

Condicional

nifo que presente distrofia retiniana asociadatera@iones renales p
descartar el sindrome de Senior-Loken.

Se sugiere que el oftalmdélogo experto en oftalnialauediatrica ofrezc
informacion a la familia sobre la enfermedad, pregslos familiares par
posibles complicaciones y ofrezca acompafiamiettiemal en el proces
de diagnéstico, asi como en las complicaciones:

complicaciones.

Abordaje terapéutico general

Terapias farmacoldgicas

Condicional

No se sugiere la utilizacion de los siguientesatra¢ntos farmacol6gico
para los pacientes con DHR: deflazacort, acido reap, raubasina
unoprostona isopropilc, encad y/o tartrato de bnicioa,

Se sugiere derivar al oftalmdlogo experto en oftddmia pediatrica a IO:F

Se sugiere que el oftalmdlogo experto en oftaiirialpgdiatrica se apoye en
el pediatra en el proceso de diagndstico,-asi cemel tratamiento de las

Se sugiere derivar al oftalmélogo experto en oftédigia pediatrica a 10%@

ra

O o W

n

Neuroproteccion

Con la evidencia disponible actual, no es posibigieuna recomendacion ni a fav
ni en contra de la neurgisroteccion en paciente OetR.

or

Implantes retinianos electidnicos

Condicional

Se sugiei= la colocacion, en el contexto estrietmdestigacion, de proétesis
vision ariificial en aquellos pacientes con amaisrdebido a una DHR, tras L
proceso de toma de decisiones compartidas en el quefesional explore la
preccupaciones y expectativas del paciente camdialda colocacion de |
prétesis e informe de los posibles riesgos y beiosfide la intervencion.

de
In

D n

Trasplantes retinianos

Coriia evidencia disponible actual, no es posibidieuna recomendacion ni a fav
ni‘en contra de la trasplantes de células retisi@mmapacientes con DHR, salvo en
contexto estricto de investigacion (ensayo clinidbds un proceso de toma
decisiones compartidas en el que el profesionalloexplas preocupaciones

or
el
de

y
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Terapia génica

Condicional

investigacion (ensayos clinicos), a aquellos paegafectos de Amauros
Congénita de Leber debida a mutaciones en RP6awu@&o hayan perdid
completamente su visién, teniendo en cuenta loseraniertos éticos \
decisiones compartidas, en el que el profesiornabex las preocupaciones

riesgos y beneficios de la intervencion.

Condicional

Se sugiere ofrecer la terapia génica, Unicameniel @ontexto estricto d
investigacion (ensayos clinicos), a aquellos p¢eeafectos de coroiderem
en fases avanzadas debida a mutaciones en el gehg@kl aiin no haya
perdido completamente su vision, teniendy en cuégarequerimientos
éticos y legales del ensayos clinico en cuestitras/un proceso de toma
decisiones compartidas en el que el profesiondbexpas preocupaciones
expectativas del paciente candidato 2 la teraprfoeme de los posible
riesgos y beneficios de la intervencién

Condicional

investigacion (ensayos clinicos), a aquellos paéegeafectos de RP en fas
avanzadas debida a mutaciones en el gen MERTK que@hayan perdid
completamente su vision, teniendo en cuenta loserggientos éticos \

decisiones compartidas en el que el profesiondbexas preocupaciones
expectativas del pacienie candidato a la teraprfoeme de los posible

riesgos y beneficios de Ia intervencion.

Suplementos nutricionales

Vitaminas

Condicional

Se sugiere evaluar a los pacientes que decidarr tditzanina A de forma
continuada, a través de una evaluacion profundadgupor la clinica vy
secundariamente, marcadores indirectos de toxi@daitganos diana:
- Pruebas de laboratorio en las que se incluye ¢anmmas hepética
y un recuento completo de células sanguineas; amd diopsia
hepatica si fuera necesario
- Radiografias 6seas
' Tomografia computarizada del cerebro y una puricidibar.

Condicionat

' Se sugiere no monitorizar los niveles de Vitamina miediante la
cuantificacion en suero de los niveles de vitarAirdada su baja fiabilidad.

Fuene

En pacientes con DHR con mutacion del ¢gdBICA4 o sospecha de és
(fundamentalmente en enfermedad de Stargardt, Bufiduimaculatus @
CORD), se recomienda evitar los suplementos caamyita A.

Se sugiere ofrecer la terapia génica, Unicamentel @ontexto estricto de

(@]

legales del ensayos clinico en cuestion y tras woteso de toma de

expectativas del paciente candidato a la terapigfoeme de los posibles

2} o W= =
<o )

Se sugiere ofrecer la terapia génica, Unicamentel @ontexto estricto de

O

legales del ensayos clinico en cuestion y tras woteggo de toma de

)

expectativas del paciente candidato a la terapr#oeme de los posibles riesgosly
beneficios de la intervencion.

is

y

€S

y

ta
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Fuerte

En mujeres embarazadas o mujeres fértiles que pueaglzedarse
embarazadas, se recomienda no prescribir suplemeamoVitamina A.

Condicional

Se sugiere no prescribir suplementos con vitamiea s siguientes
pacientes:
- pacientes con enfermedades sindromicas que cuisencéficits
neuronales
— nifos adolescentes o jévenes menores de 19 afios
- pacientes con osteoporosis, por el riesgo de afmiae fracturas
oseas
pacientes con enfermedad hepatica o renal previa

Fuerte

No se recomienda la suplementacién con vitamina Bagientes con RP ni
en ninguna otra DHR.

Otros suplementos

Se sugiere la suplementacion con luteina a pasieste RP. Se sugiere

=

o

Condicional | informar al paciente sobre el perfil de_efectivigaskguridad del suplemento
con el fin de resolver sus dudas y de -aumentadiserancia.
Fuerte En pacientes fumadores, se recomienda evitar seplesque contengdh
caroteno.
Fuerte En pacientes que han estado expuestos al amiantcecemienda evita
suplementos que contengéaroteno.
- Se sugiere el uso de dosis altaspdearoteno (60 mg) en pacientes con
Condicional . : "y
fundus albipunctatus par2 mejorar la vision nocwamorto plazo.
Se sugiere el uso de dusis moderadgs-chroteno (20 mg) en pacientes gon
Condicional | RP. Se sugiere inforimar al paciente sobre el paefiéfectividad y segurida

del suplemento con el fin de resolver sus dudas guiinentar su adherencia.

Rehabilitacion de ia baja vision

En pacientes con DHR se sugiere la mejor refraqui&ible.

[97]

Condicional

o Se sugiere aconsejar al paciente con DHR sobreejarriluminacion para la
Condicional | gctyra y la movilidad.

o En pacientes con baja vision por DHR se sugiengtilzacién de ayudas d
Condicional | haia visién y el apoyo educacional.

.. -1 Se sugiere la rehabilitacion visual y el uso dedagwisuales en pacientes con
Condiciona!’

Stargardt.

Condicional | Se sugiere la utilizacion de filtros de absorci@hestiva en pacientes con

Stargardt, RP y coroideremia.
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Se sugiere valorar la opcion de realizar un entngr@o de la fijaciéﬁ
Condicional | excéntrica utilizando el Microperimetro para recalo el locus retirano
preferencial en aquellos pacientes con Stargaelhguo tienen desarrcliado.
Condicional | En pacientes con RP, se sugiere probar ayudasrodegen expansion del CV.
Condicional En pz_;lt_:ieny?s con enfermedad de conos, se sugigrefasa que produce
magnificacion.
o En pacientes con distrofias de conos se sugiarscetle gafas oscuras o lentes
Condicional | ge contacto oscuras para disminuir la fotofobiagjomar la A
o En pacientes con acromatopsia completa se sudiesm ele lentes oscuras
Condicional | ¢ojor rojo oscuro.
- En pacientes con acromatopsias incompletas serei@iaso de lentes oscuras
Condicional -
de color marrones-rojizas. B
Se sugiere ofrecer el apoyo de un técnico. dz apoya rehabilitacion en
v aquellas ayudas visuales que requieran adagtacaprendizaje por parte d
paciente.
Se sugiere informar de manera periédica sobre lateecia y posibles
\ beneficios de las ayudas Opticas a los jiacient&die

Intervenciones psicoeducativas

Tratamiento psicolégico

En pacientes con cegue,fé o0 pérdida de vision pasieiada a la DHR, se

[1°)

Condicional | sugiere considerar la intervencion psicolégica (@den terapia raciona
emotiva conductual ¢ la terapia cognitivo-condultua
Se sugiere valorar individualmente con los pacgel@eecesidad de apoyo
v psicolégico, especialmente, durante el diagnosticen momentos d
inflexion de la &énfermedad percibidos por el pagien
J Se sugiere ~valorar individualmente con familiares cyidadores la

necesidad @e apoyo psicologico.

Programas educativos

Condicional

Se sugicre aconsejar programas de educacion semdafidualizados
adaptados a la edad a las personas con DHR qus@eaciegos.

Condicional

Se ‘sugiere aconsejar programas de educacion sdsode se informe d
practicas de sexo seguro, se realice entrenami&ctiby reconocimiento d
la anatomia, se ensaye el establecimiento de $irffisecos y se fomente

manejo de las relaciones sociales con las persimcasda su familia.

D

11%

@

Se sugiere valorar con los pacientes la necesidagragramas educativos,
especialmente, durante el diagndstico y en momedéosnflexion de la
enfermedad y percibidos por el paciente.
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Medidas de estilo de vida

Se sugiere disminuir la arginina en la dieta deplasentes con atratia girat
siempre que esté confirmada bioquimica o genétictameon el fin de reduc
Condicional | la hiperornitinemia, manteniendo un aporte sufigede los nutrientes y
aminoacidos esenciales adecuado y una vigilantipede y estado nutriciona
del paciente.

-2

Se sugiere realizar dieta rica en acidos grasogaBen adultos con RP que
estén recibiendo tratamiento con 15.000 Ul/dia idgnvina A.

Manejo de las complicaciones asociadas

Catarata
Tratamiento de la catarata

Se sugiere realizar cirugia de cataratas en peysmmaRP que mantienen algo

Condicional .,
de funcién macular.

Se sugiere realizar cirugia de catearatas en peysamaotras DHR en las que|la

catarata esté produciendo un deterioro adiciontd detividad visual

En pacientes con RP, se sugiere valorar la necksidarealizar maniobras
como colocar un anillo de soporte capsular parainmigar el riesgo de
contraccion de la cépsulaanterior y la tasa deifipacion de la capsul
posterior.

Condicional

o)

Desprendimiento de retina

Prevencion del desprendimiento de retina

J En pacientes con vitreorretinopatia exudativa famil se sugiere
fotocoagulacion con laser de la retina avascular.

Se sugiere realizar fotocoagulacién con laser krcen los pacientes

ndicional | . : . i
Sl diagnosticados de sindrome de Stickler.

En los tacientes diagnosticados de Sindrome dkleéStitcambién se puede

Condicional . . o . )
considerar cerclaje profilactico o crioterapia 360°

Tratamiento del dsprendimiento de retina

\ Se sugiere realizar cirugia escleral en el despréewito de retina primario

Vv . L
2n pacientes faquicos.

Se sugiere realizar vitrectomia via pars plana Entratamiento de

desprendimiento de retina primario no complejo &rigntes pseudofaquica

2

&)

Se sugiere realizar vitrectomia via pars planaiasdoc un procedimient

V ) . L
escleral circunferencial y la utilizacion de un mtgetaponador de larga
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duracién en el tratamiento del desprendimientoeti@a complejo, es decir
pacientes con vitreorretinopatia proliferativa dedg C o superior, o tamtien
aquellos pacientes con retinosquisis 0 con hemarragrea asociada.
Considerarlo también en pacientes en edad pe@ididac su mayor riesgo de
desarrollar vitreorretinopatia proliferativa.

Edema macular

Tratamiento del edema macular

Condicional

Se sugiere el tratamiento con acetazolamida 008l ((&a/clia) para el edema
macular asociado a RP, salvo contraindicacion ¢nags con historia de
célculos renales o afectos de insuficiencia renkepéatica grave, primer
trimestre del embarazo, etc.).

el edema macular asociado a RP al menos-con laderAd/, FO y OCT.

Se sugiere controlar la eficacia del tratamieriid @acetazolamida oral para

Condicional

dosis minima de acetazolamida oral (125-250 mg/g&p el edem

asociados.

Como tratamiento de mantenimiento a !argo plazcsusgere utilizar una

macular asociado a RP, con el fin ¢e minimizar déectos secundarias

Condicional

En caso de recaida del edema macular durantess det tratamiento con
acetazolamida oral para el eczma macular asociadRP,ase sugiere
interrumpirlo durante un perindo entre uno y sesses Yy reinstaurarlo
posteriormente. B

Condicional

Se sugiere no usar metazelamida en el tratamiegitedbma macular en
pacientes con RP. En caso de usarlo, hacerlo csis de 2 x 50 mg/dia
solo durante cuatro sen:anas.

Condicional

En casos de edema imacular en pacientes con ratigigstigada a X se
sugiere el uso de dorzolamida topica como trataimiee primera linea.

Condicional

En casos de edeivia macular en pacientes con retigigstigada a X se
sugiere el uso de2 acetazolamida oral como altematila dorzolamida
tépica.

Condicional

En casos de 2dema macular en pacientes con c@midese sugiere el uso
de dorzolamida topica.

Se sugiere instruir al paciente para que se presincanto interno
ocluyenso los puntos lagrimales durante unos mintres la instilacion ya
que g5ta maniobra reduce significativamente sureidsosistémica y los
posinles efectos adversos generales.

Condicional

Se sugiere controlar la eficacia del tratamiento dorzolamida tépica en
casos de edema macular en pacientes con coroiderantravés de
tomografia de coherencia optica macular o AV mejgoregida.

Condicionz:

Se sugiere no emplear acetazolamida oral en logrgas con distrofia
macular cistoidea dominante.

)

En casos en los que no sea efectiva la acetaz@amigue no sea bie
tolerada por el paciente o que ésta no pueda sadaupor estar
contraindicada, se sugiere el uso de la dorzolamdipiza (1-2% instilada
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tres veces al dia) para el tratamiento del eden@ilarasecundario a Rf?
especialmente en pacientes jovenes.

Se sugiere que en pacientes mayores en los quecisla disar dorzctamida
se pruebe inicialmente en dias alternos.

Se sugiere valorar sustituir por dorzolamida tOpéatratamiento de
pacientes en los que aun siendo efectiva la adataita, €sta origine
efectos secundarios.

O—Ww

Condicional

En pacientes afectos de RP con edema maculartegfees’acetazolamida
oral y dorzolamida tépica, se sugiere valorar eb-ie inyecciones
intravitreas de ranibizumab.

Condicional

Se sugiere valorar el uso de implantes de dexaoretasn el edema
macular resistente a la acetazolamida oral o izotfbmida tépica en
pacientes con RP, valorando siempre el riesgo septar una catarata
secundaria ante la inyeccidén repetida asi_t¢omobidas de la presio
intraocular.

=)

Condicional

Tan solo se sugiere valorar el uso de corticoid@srando posibles efectos
secundarios, 0 antiangiogénicos en pacientes tafie€ en los que ninguna
otra opcion terapéutica sea viable ya que sus taes son poco
predecibles.

Condicional

En pacientes refractarios a todcs estos tratansiesgosugiere valorar el
abordaje quirdrgico (vitrectomia‘con diseccion derlembrana limitante
interna).

Condicional

En pacientes afectos de RF con edema macular, ggerestno ofrecer
triamcinolona intravitrea dada la alta tasa detegesecundarios.

Membranas neovasculares

Tratamiento de las membranas neovasaculares

Condicional

En pacientegon memaranas neovasculares asociadas a DHR se sebiere
uso de antiangiogénicos intravitreos, incluidosqraes en edad pediatrica.

En pacientes cor membranas neovasculares asoai@tdR resistentes a los
antiangiogénicos intravitreos, se sugiere una irapmbinada (terapi
fotodindmica + antiangiogénicos).

D

Embarazo

Condicional

Se sugiere no desaconsejar el embarazo en mumneRR. No aumenta e
riesgo de progresion de la enfermedad.

\/

Se sugiere aumentar los controles oftalmologicosmeeres con DHR
durante el embarazo y la lactancia.

Se sugiere informar a las mujeres con DHR de laitapcia de informar a
su ginecdlogo u obstetra de su enfermedad oculestéi o desea quedarse
embarazada.
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N su oftalmélogo de su embarazo o de su intenciénudelarse embarazada
para que evalle la posible toxicidad de los tragatos que puedan‘est
recibiendo. i

N Se sugiere informar a las mujeres con DHR de laoitapcia de recibi

consejo genético si desea quedarse embarazada.

Necesidades de informacion por parte de los-pasent

\/

En la realizacion de pruebas diagnosticas y deiségnto, se si'giere adaptar
entorno clinico y el lenguaje utilizado a las peesocon baja vision.

Se sugiere dar el diagnostico de manera precisapremsible y, en la medida de
posible, con explicaciones graficas.

Se sugiere exponer el pronéstico a los pacientescyicadores de forma abiert
realista y detallada en un encuentro cara a carafprmatos adaptados a su nivel
comprension.

Se sugiere incorporar en todas las etapas de étefeievaluacion clinica de las
capacidades y del resto visual, promover activaenezit automanejo y ofrecer

discutiendo con los pacientes las opciones incalidadas de rehabilitacion, ayud
visuales, asi como otros recursos psicologicosilescy educativos.

Se sugiere dar informacion oral y, especizimergerita del diagnostico y evolucid

de la enfermedad en lenguaje llano y con leyengplicativas en todo el proceso de

atencion para facilitar el automanejo y la contilagi del cuidado.

Tanto en el diagnéstico como en el-seguimientosiggere asegurarse de que
pacientes reciben informacion, sobre
— Qué es la baja vision y la céguera legal
— Cuales son las opciones:tie rehabilitacion y lagaydpticas disponibles
— Los recursos ofrecidos por las administracionedigas) las asociaciones (
pacientes y la ONCE y-como entrar en contacto dos e
- En el caso de pacientes menores, sobre la ateimtggrada en la educacid
formal
— Sobre la posibilidad y acceso al asesoramientougliesgenético

Se sugiere dar informacién del estilo de vida eseglimiento.

Se sugiere asociar-<i asesoramiento genético pygpasterior a la practica de estud
genéticos diagnésticos en DHR.

Se sugiere dar acceso telefénico a consultas gestoaurgentes para cuidadores
pacientes sindromicos menores.

Se sugiereremplear facilitadores para la comuréoacon pacientes con USH con
los siguientes:

- Probar la iluminacion méas adecuada

-, iTrabajar con un intérprete

< Conocer los signos basicos de la lengua de signos

Se sugiere informar a las mujeres con DHR de laitapcia de informar &

ar

-
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- Usar test adaptados
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