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Resumen

La retinosis pigmentosa es una enfermedad
genética que provoca una degeneracion pro-
gresiva de los fotorreceptores en la retina,
lo que resulta en una pérdida gradual de la
vision. Se considera que es una distrofia he-
reditaria que puede manifestarse en diver-
sas edades. Afecta de manera diferente a
cada individuo segun las mutaciones genéti-
cas involucradas, lo que complica su estudio
y tratamiento. En este articulo se explora el
impacto del cuadro clinico de pacientes de-
portistas que presentan retinosis pigmentaria
sobre su fisiologia, calidad de vida, inclusion
y autopercepcion. De acuerdo con la historia
natural de la retinosis pigmentaria y los casos
clinicos analizados, se aprecia que la ausen-
cia de tratamientos curativos para la retino-
sis pigmentaria. Algunas opciones paliativas,
como el uso de antioxidantes y terapias expe-
rimentales resultan prometedoras para frenar
el desarrollo de la enfermedad. La red familiar
y la terapia psicoldgica es de gran relevan-
cia, pues a menudo los retos que enfrentan al
realizar actividades cotidianas al realizar ac-
tividades deportivas, desencadenan desafios
emocionales secundarios a la enfermedad,
como: bajo rendimiento, ansiedad, baja auto-
estima vy la depresion. En conclusion, la reti-
nosis pigmentaria supone un reto relevante,
especialmente para los deportistas que ca-
recen de apoyo socioemocional, de espacios
y dindmicas adaptadas a sus necesidades.
Ademas de las herramientas propuestas para
mejorar su calidad de vida, es importante
identificar estrategias paliativas que frenen el
desarrollo de la enfermedad. Por otra parte,
generar las condiciones y adaptar espacios

- Degeneracion de los
fotorreceptores

- Distrofia Hereditaria

Los cambios en la Progresiva
vision pueden no ser

evidentes, hasta que los

pacientes han perdido
aproximadamente el

90% de las células
baston

- Después afecta los
fotorreceptores del cono

- Pérdida de la vision
nitida y brillante

Retinosis
Pigmentosa

en beneficio de la inclusidén de personas que
padecen retinosis pigmentaria en la vida de-
portiva mejorara la calidad de vida de quien
lo padece.

Palabras clave: ceguera, deportes, herencia,
tratamientos paliativos,

Introduccion

La retinosis pigmentosa (RP) es una distrofia
hereditaria progresiva que causa degenera-
cion de los fotorreceptores de tipo conos y
bastones de la retina (Karantu et al., 2025).
La RP forma parte de las enfermedades here-
ditarias de la retina mas frecuente en pacien-
tes que sufren de ceguera. En una poblacion
global que envejece, la incidencia de RP au-
menta de manera importante. Particularmen-
te, se ha incrementado la prevalencia a nivel
global, se estima que 1 de cada 4000-4500
individuos la padece (Hanany et al., 2024,
Karantu et al., 2025). Hasta el momento, no
se cuenta con una cura universalmente eficaz
qgue revierta esta condicidon, aunque se han
probado trasplante de células madre de te-
jido retiniano, suplementacién nutricional, e
implante de retina (Meng et al., 2020). La de-
generacion visual progresiva es causada por
la muerte de células fotorreceptoras debido
a apoptosis, resulta en la acumulacion de li-
pofuscina en la retina (Figura 1). Cuando se
disminuye los conos fotorreceptores, se pro-
duce dificultad en la percepcion de colores
(Habana Madrid, 2013). Entre los sintomas
destacan la pérdida progresiva de la vision
central y periférica, sin posibilidad de rever-
sion, ya que no existe tratamiento.

- Primero afecta los
bastones

- Provoca ceguera

nocturna .
La pérdida continua de
fotoreceptores conlleva
a la pérdida de la vision
periférica, denominada

- Adoptosis de “visién en tunel”

fotorreceptores

- Mutaciones en el gen
de rodopsina ocasionan
disfunsion de la retina

Figura 1. Retinosis Pigmentosa. Se indica diferentes factores, que contribuyen una distrofia hereditaria
progresiva causada, debido a la degeneracion de los fotorreceptores, los cuales mueren por apoptosis
asociada a mutaciones en el gen que codifica para la rodopsina. Los primeros fotorreceptores afectados
son los de tipo bastdn y posteriormente los de cono, generando, ceguera nocturna y pérdida de la

vision nitida y brillante, respectivamente.
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Se ha observado que la RP se correlacio-
na con mutaciones en el gen de la rodopsi-
na. Hasta el momento se conocen mas de 150
mutaciones para el gen que codifica para ro-
dopsina (Meng et al.,, 2020), lo que dificultad
su estudio y tratamiento (Guérin et al.,, 2021;
Gragg & Park, 2018). Se sabe que la afeccion
principal de estas mutaciones reside el plega-
miento y expresion de la proteina rodopsina,
induciendo la agregacion de la misma, lo que
se ha correlacionado con la degeneracién de
los fotorreceptores (conos y bastones) de la
retina (Guérin et al., 2021). En condiciones fi-
sioldgicas, la rodopsina es un pigmento foto-
sensible que, al recibir el estimulo luminoso,
en presencia de retinilideno, cambia su es-
tructura y sefaliza a otras proteinas como la
transducina, las quinasas vy la arrestina (Gué-
rin et al.,, 2021) en los conos y bastones.

Se ha descrito que se hereda de forma
autosomica dominante o recesiva ligada al
cromosoma X, siendo ésta ultima la menos
frecuente en humanos. La RP suele diagnosti-
carse durante la segunda o tercera década de
vida (Sharkia et al., 2024) y presenta una alta
heterogeneidad con una alta tasa de muta-
cion. Sin embargo, también se ha descrito que
aproximadamente el 90% de los casos estan
relacionados con la mutacion de la proteina
G acoplada (RAPG). En modelos bioldgicos
como los ratones Like rd10, que asemejan las
condiciones al humano, se ha podido obser-
var que la RP se presenta bilateral y simétrica,
en raros casos de forma unilateral (Guérin et
al., 2021).

El diagndstico de RP tiene repercusiones
socioemocionales, especialmente en de-
portistas de 20-40 anos, ya que la ceguera
progresiva limita la practica deportiva (Del
Alamo Martin et al., 2022). Debido a la pér-
dida gradual de los fotorreceptores, la vision
periférica se ve comprometida y la habilidad
en diversos deportes se dificulta. A nivel psi-
cosocial, estos pacientes suelen experimentar
cambios de autoconcepcioén, lo que conduce
al aislamiento y por consiguiente el abando-
no de actividades deportivas. Al considerar la
RP como una enfermedad “para toda la vida”,
los deportistas padecen ademas de la baja
vision, altos niveles de ansiedad y depresion,
lo que también contribuye al abandono de la
vida deportiva (Del Alamo Martin et al., 2022).
En esta investigacion, se analizd la fisiologia
de la RP, tiramientos paliativos en algunos ca-
sos clinicos de pacientes que practican algun
deporte, y su impacto socioemocional.

A través de los afnos, la investigacion sobre
esta patologia ha avanzado significativamen-
te, desde las primeras descripciones médicas
hasta el desarrollo de terapias genéticas, que
continuan siendo un foco importante de es-
tudio. La siguiente linea presentada en la fi-
gura 2 resalta los hitos mas relevantes signifi-
cativos en la evolucidn de la investigacion de
la RP, mostrando los avances cientificos que
han contribuido a esclarecer las causas gené-
ticas y para brindar tratamientos que mejoren
la calidad de vida de los pacientes (Kim et al.,
2023; Ng et al.,, 2024).
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Primeras des-
cripciones cli-
nicas

25

Investigaciones tempranas de RP como enfermedad de retina de-
generativa progresiva.

Herencia de RP
descrita

Charles Usher demuestra la naturaleza hereditaria de la RP y la
relacion con desérdenes asociados (sindrome de Usher).

Modelos gené-
ticos animales

Identificacion de mutaciones en ratones (PDEGB en modelo rd1),
que ayuda a entender la degeneracion de fotorreceptores.

Clonacioén ge-
nética de genes
relacionados

Clonacion y caracterizacion de genes vinculados a RP como
RPEGS y otras proteinas de retina.

Estudios de
remodelacion
retiniana

Primeras caracterizaciones de remodelacion en retinas humanas y
animales degeneradas.

Terapia génica
exitosa en ani-
males

Restauracion de visidn en perros con mutacion similar a LCA/RP
usando terapia génica AAV-RPEG5, demostrando que la pérdida
de vision puede revertirse en animales.

Protesis retinia-
na — Argus Il

Argus Il (bidnico) obtiene aprobacion EU (2011) y EE. UU. (2013)
como protesis visual para pacientes con RP avanzada.

Aprobacion
de terapia gé-
nica Luxturna
(RPEG5)

Voretigene neparvovec-rzyl (Luxturna) se aprueba en EE. UU.
para tratar distrofias retinianas heredadas incluyendo RP asociada
a mutaciones de RPEG5. Marca un hito como primerar terapia gé-
nica aprobada para una enfermedad hereditaria.

Ensayos y tera-
pias emergen-
tes

Multiples estrategias en desarrollo: edicion genética CRISPR en
modelos animales, terapias optogenéticas y nuevas terapias AAV
dirigidas a genes como RPGR.

Primer uso
optogenético
clinico

Paciente con RP recupera parcialmente vision tras terapia opto-
genética con expresion de opsinas en neuronas y uso de gafas
especiales.

Nuevas terapias
en fase avan-
zada

Terapeutas basados en genes con amplio espectro (ej. MCO-010)
muestran mejoras en vision de pacientes con RP avanzada en en-
sayos clinicos fase 2/3.

Estudios clini-
cos con células
progenitoras

Ensayos que evaluan inyeccion de células progenitoras retinales
para regeneracion y preservacion de fotorreceptores en RP.

Figura 2. Linea del tiempo sobre los principales acontecimientos en la investigaciéon de la RP, que han
permitido el desarrollo de terapias génicas para mejorar la calidad de vida de los pacientes.

Historia Natural de la Retinosis Pigmentosa

La RP se presenta de manera heterogé-
nea; algunos pacientes experimentan
pérdida de vision en la infancia y otros
no muestran sintomas hasta la adultez
(Meng et al., 2020, 2022; Piri et al., 2021).
El curso tipico de la enfermedad se ca-
racteriza por una disminucion progresiva
del campo visual, la agudeza visual y la
actividad electrorretinografia. Aunque la
funcion central de la retina se deteriora
mas lentamente en comparacion con la

pérdida del campo visual, también esta
asociada la presencia de lesiones macula-
res en etapas tempranas (Figura 3). Tiene
un origen genético, con mas de 150 va-
riantes en el gen de la rodopsina, lo que
complica el estudio sobre el plegamiento
y la expresion de la proteina G acoplada
(RAPG) Liu et al., 2022; Piri et al,, 2021). La
degeneracion visual progresiva se debe a
la apoptosis de células fotorreceptoras, lo
gue provoca la acumulacion de lipofusci-
na en la retina (Newton & Megaw, 2020).
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Cuando las mutaciones inciden en los conos fotorreceptores, se presenta la muerte
celular (Kim et al., 2023; Mancilla Simbro et al,, 2024; Ng et al.,, 2024).

Mutaciones hereditarias (RHO,
RPGR, USH2A, RPE65,
PDEG6B, etc.)

Asintomatico

Apoptosis de bastones

Sin sintomas

Estudios genéticos |Consejo genético
ERG escotopico Deteccion
alterado temprana

.y crp s Nictalopia, . . .y
Degeneracion periférica lctatopia Campimetria, OCT |Neuroproteccion
escotomas
Remodelacion retiniana Vision tinel ERG |, . Terap} a genica
autofluorescencia |experimental
Pérdida de conos Ceguera legal ERG plano BRI / .
optogenética
., Discapacidad Evaluacion Rehabilitacion
Neurodegeneracion total . . .
visual funcional visual

Figura 3. Historia Natural de la Enfermedad de la RP. Etapas principales que podrian
considerarse en la investigacion de la RP, que han permitido el desarrollo de terapias
génicas para mejorar la calidad de vida de los pacientes.

Presentacion Clinica

Este deterioro visual se manifiesta inicial-
mente con la ceguera nocturna y una pér-
dida gradual de la vision periférica, lo que
en etapas avanzadas puede resultar en
una vision de tunel. La presentacion clini-
ca de la RP es variable, no solo en la edad
de inicio, que varia desde la infancia hasta
la adultez, sino también en la pérdida vi-
sual y los sintomas asociados (Newton &
Megaw, 2020). Ademas, puede ir acom-
panfada de otros trastornos sistémicos,
como anomalias auditivas y problemas
neurologicos. Comprender los patrones
clinicos y la progresion de esta enferme-
dad es fundamental para un diagnostico
temprano y adecuado, permitiendo a los
profesionales de la salud brindar un en-
foque integral para el tratamiento vy la re-
habilitacion de los pacientes (Liu et al,,
2022).

Signos clinicos:
Ceguera nocturna:

Es el sintoma mas temprano y puede ser la
Unica manifestacién durante aflos. Suele apa-
recer en la primera década de vida en las for-
mas recesivas, mientras que en las dominan-
tes aparece en la segunda década de la vida
(Bhardwaj et al., 2022). Este sintoma refleja
dos situaciones, por una parte, la dificultad
para ver en ambientes oscuros a pesar de la
adaptacién (disfuncion de los bastones). Y
por otra, la dificultad temporal para distinguir
objetos al cambiar de una buena iluminacién
a baja luz, requiriendo mas tiempo de adap-
tacion (disfuncion de los conos) (Lunghi et
al., 2019; Martinez-Galan et al., 2022; Pietra et
al., 2021).

Reduccién progresiva del campo visual:

Algunos pacientes presentan una disminu-
cion en la vision periférica, lo que dificulta la
identificacion de los objetos en su entorno.
Dado que los bastones se ven afectados an-
tes que los conos, el campo visual se redu-
ce gradualmente (Lunghi et al., 2019). En las
etapas avanzadas de la enfermedad, esto se
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traduce en lo que se denomina vision en candén de escopeta (Newton & Megaw, 2020).

Cataratas subcapsulares:

La visidon borrosa se presenta en la regidn central del campo visual, este sintoma progresa
relativamente rapido, afectando principalmente la capacidad de ver de cerca (Lunghi et al.,
2019).

Pruebas de diagndstico

Determinar las causas de tratamiento, determina las mejores opciones y los riesgos latentes
gue pueden prevenirse. Para los cual es importante establecer un historial medico detallado
y acompanarlo de las siguientes pruebas diagndsticas: Electrorretinografia, para evaluar fun-
cionabilidad de la respuesta eléctrica de los conos vy bastones frente a estimulos luminosos,
para valorar la captura de la luz que ingresa al ojo (Shu & Zhu, 2022; Vingolo et al,, 2022).
Pruebas de campo visual, para evaluar la agudeza visual en cada ojo y cuantificar la pérdida
de la vision (Vingolo et al., 2022). Tomografia de coherencia dptica (TOC), para obtener ima-
genes en seccion transversal de la retina (de forma no invasiva) y visualizar las distintas capas
gue componen la retina y medir su grosor (Figura 4) (Bissig & Berkowitz, 2012). Estas medi-
ciones son fundamentales para el establecimiento de un diagndstico preciso y un tratamiento
mas efectivo (Mansouri, 2023; Vingolo et al., 2022).
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Figura 4. Imagen por Resonancia Magnética (IRM/RM) (Diffusion-Weighted Magnetic Resonance
Imaging / DWI). Indica la microestructura ocular con alta precisidon. Al comparar las imagenes
estructurales.

Mecanismos de herencia

Los mecanismos de herencia de la RP son diversos y se clasifican en varias categorias, inclu-
yendo la herencia autosémica dominante, autosémica recesiva y ligada al cromosoma X, cada
una con sus propias caracteristicas genéticas y fenotipicas. Como son:

Herencia autosémica dominante

La forma autosdmica dominante de RP es una de las mas comunes, representando apro-
ximadamente el 15-25% de los casos (Meng et al., 2020, 2022). En esta modalidad, una sola
copia del gen mutado heredado de uno de los padres es suficiente para causar la enferme-
dad. Esto se debe a que la mutacién afecta a un gen responsable de funciones criticas en las
células de la retina. Por ejemplo, mutaciones en el gen RHO, que codifica la rodopsina, una
proteina esencial para la funcion de los bastones, son responsables de una forma de RP auto-
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sOdmica dominante. Los individuos afectados suelen experimentar sintomas en la edad adulta
temprana, aunque la gravedad y la progresion de la enfermedad pueden variar significativa-
mente entre los portadores de la mutacion (Meng et al.,, 2020, 2022).

Herencia autosémica recesiva

En contraste, la RP autosdmica recesiva, que representa aproximadamente el 50-60% de los
casos, requiere que ambas copias del gen mutado (una de cada progenitor) estén presentes
para que la enfermedad se manifieste (Lunghi et al., 2019; Pietra et al., 2021; Shu & Zhu, 2022;
Vingolo et al,, 2022). Esta forma de herencia se asocia comUunmente con una mayor hetero-
geneidad genética, ya que multiples genes pueden estar implicados. Un ejemplo notable es
el gen USH2A, que estd asociado con la enfermedad de Usher tipo Il y también con la RP
(Liu et al., 2022). Los sintomas suelen aparecer en la infancia o adolescencia y, a menudo, los
individuos afectados pueden experimentar una progresion mas rapida de la enfermedad en
comparacion con aquellos con formas autosémicas dominantes.

Herencia ligada al cromosoma X: La RP ligada al cromosoma X, que representa alrededor
del 5-15% de los casos, se transmite a través del cromosoma X, afectando principalmente a
los varones, que poseen un solo cromosoma X (Meng et al.,, 2022). Las mujeres, que tienen
dos cromosomas X, pueden ser portadoras asintomaticas o presentar sintomas leves debido
a la inactivacion aleatoria de uno de sus cromosomas X. Un gen comunmente asociado con
esta forma de RP es el RPGR, que juega un papel crucial en la funcion de los fotorreceptores
(Newton & Megaw, 2020). Las manifestaciones de la enfermedad en varones tienden a ser
mas severas, comenzando a menudo con ceguera nocturna en la infancia, seguida de una
pérdida progresiva del campo visual Tabla 1).

Tabla 1. Cuadro comparativo de los mecanismos de herencia de la RP (Liu et al, 2024; Newton &
Megaw, 2020; Ohguro et al.,, 2002; Qian & Xu, 2017; Zhang, 2016).

Mecanismo o Ejemplo . . .
. Descripcion Caracteristicas clinicas | Prevalencia
de herencia de Genes
Se requiere una copia del gen Sintomas en la adultez
Autosémica mutado de uno de los padres RHO temprana, variabilidad | 15%-25% de
dominante para que se manifieste la enfer- en gravedad y progre- los casos
medad. sion.

Se requieren copias mutadas i . .
Sintomas en la infancia

Autosémica del gen de ambos padres para . . 50%-60%
. . USH2A o0 adolescencia, posible
recesiva que la enfermedad se manifies- o R de los casos
¢ progresion mas rapida.
e.

) ) Manifiesta en varones a

. Se transmite a través del cro- )
Ligada al Cro- o menudo desde la infan- | 5%-15% de
mosoma X, afectando principal- RPGR ) .
mosoma X cia, con mayor severi- los casos
mente a varones. dad
ad.

Clasificacién de la RP

No existe una clasificaciéon Unica y generalizada para la RP, si bien la mayoria de los autores
usan cuatro modalidades de clasificaciones para la RP (Tabla 2).
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Tabla 2. Clasificacion de la RP de acuerdo al patrén clinico, edad en la que se debuta, factores
hereditarios, estadio clinico (Garcia Martin Elena, 2015).

CLASIFICACION TIPOS DE RETINOSIS PIGMENTARIA
Segun el patrén clinico RP tipica
RP atipica

RP asociada (RP sindromica)

Segun la edad de aparicion Inicio precoz: antes de los 10 afos
Inicio juvenil: entre 10 y 20 afios

Inicio tardio: después de los 21 afios

Segun el tipo de herencia Autosdmica recesiva
Autosdmica dominante
Recesiva ligada al cromosoma X

Herencia no definida

Segun el estadio clinico Estadio I: AV> 0,6 y campo visual > 15°

Estadio Il: AV> 0,3 y campo visual entre 11 y 15°
Estadio Ill: AV> 0,05 y campo visual >10 y 5°
Estadio IV: Av> 0,05 y campo visual < 5°

Casos Clinicos
Testimonio de Atleta con RP: Margarita (Margarita Faundez, 2024)

“Fui creciendo con muchas inseguridades al caminar, al hacer mi vida diaria, porque chocaba,
las cosas se me acercaban o se alejaban y no entendia bien por qué. [...] Yo me sentia distinta.
[...] Llevaba 20 anos sin hacer actividad fisica. Mi cuerpo tenia que pasar un proceso super
duro y mi mente también. Empecé corriendo dos dias a la semana, después tres y cada vez
mas. Pero nunca olvidaré la sensacion de la primera vez que corri en el estadio, [...] una liber-
tad que nunca en mi vida habia experimentado”.

Por lo cual, es primordial, contar con espacios ludicos, donde los participantes se sientan
en un entorno seguro y puedan practicar el deporte de su eleccidon. En este sentido, espacios
como los Jardines sensoriales permiten experimentar un ambiente enriquecido, que estimula
los sentidos y contribuye al bienestar integral de atletas y publico en general (Mancilla Simbro
et al., 2024).

Afectaciones fisioldgicas y su impacto en el deporte

Pérdida de la vision nocturna o nictalopia: La dificultad visual de los deportistas para la co-
rrecta vision en espacios poco iluminados, limita el poder enfocar y ver con claridad en situa-
ciones de poca luz o en la oscuridad. Lo que limita a los deportistas a realizar sus actividades
a periodos de tiempo de alta iluminacion, épocas de aio y algunos espacios al aire libre. Con-
forme la RP evoluciona, el paciente deportista va perdiendo la visidon nocturna, por lo que le
cuesta mas tiempo ajustarse a la oscuridad y limita su capacidad en horarios crepusculares.
Esto dificulta la capacidad de participar en competencias deportivas al aire libre, pues con
frecuencia las necesidades de deportistas con RP no son consideradas (Lunghi et al.,, 2019).
Por ejemplo, un corredor puede enfrentar dificultades al entrenar en la madrugada o al atar-
decer debido a la falta de luz, lo que incrementa el riesgo de tropiezos o caidas. Asimismo, un
deportista de baloncesto se vera afectado en su rendimiento al practicar tiros en condiciones
con poca iluminacion, ya que la visibilidad limitada influye negativamente en su precision y
desempeno (Figura 7).
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Figura 7. Vision normal en la imagen izquierda
y nictalopia en la derecha. Fotografia tomada
por Modnica A. Olea Amezcua y Claudia Mancilla
Simbro, en el JARDIN SENSORIAL: INCLUSION Y
BIENESTAR PARA TODOS DE LA MANO DE LA
BUAP/ VIEP BUAP # 24016 BIOINFORMATICA
INCLUSIVA: DISCAPACIDAD VISUAL, del
HyeridlabEisiologia y Biologia Molecular de Células
Excitables. Instituto de Fisiologia. Benemérita
Universidad Auténoma de Puebla. Puebla México
C.P. 72570.

Pérdida gradual de la vision periférica (la-
teral): En los deportistas, es un sintoma ca-
racterizado por la reduccion del campo vi-
sual, en la cual se pierde la capacidad de ver
los laterales. Aunque la persona que realiza
un deporte sigue percibiendo aquello que se
encuentra en el centro su habilidad para evi-
tar accidentes y tener un buen desempefio
es limitada. Esto puede dificultar la percep-
cion del entorno en deportes de contacto,
grupales o que requieren una vision amplia,
como el futbol, el baloncesto o el ciclismo por
mencionar algunos (Lunghi et al., 2019). Por
ejemplo: un futbolista puede tener dificultad
para distinguir cuando otros jugadores que
se aproximan desde los costados, o perder la

nocion de la posicidon del baldn, lo que afecta
directamente a su desempefio en el equipo
(Figura 8).

;%-‘

Figura 8. Perdida de la vision periférica. Fotografia
tomada por Mdnica A. Olea Amezcua y Claudia
Mancilla Simbro, Maria Diana de los Angeles
Casiano Garcia (Facultad de Medicina Veterinaria
y Zootecnia-BUAP /2025-2026) y Yoselin
Judrez Aguilar (Facultad de Ciencias Bioldgicas-
BUAP /2025-2026), en el JARDIN SENSORIAL:
INCLUSION Y BIENESTAR PARA TODOS DE
LA MANO DE LA BUAP/ VIEP BUAP # 24016
BIOINFORMATICA INCLUSIVA: DISCAPACIDAD
VISUAL. HvwridiabEisiologia vy Biologia Molecular
de Células Excitables. Instituto de Fisiologia.
Benemérita Universidad Auténoma de Puebla.
Puebla México C.P. 72570.

Pérdida de la vision central: De forma similar,
en los deportistas suele ser el sintoma mas
tardio, y puede aparecer de forma progresiva
o repentina. Se manifiesta como una mancha
oscura, zona borrosa o area deformada en el
centro del campo visual, que impide ver los
objetos detalladamente. Generalmente, no
provoca dolor ni molestias, salvo la limitacion
visual que implica (Newton & Megaw, 2020).
Por ejemplo, en deportes como el tenis o el
béisbol, es necesario seguir objetos pequeios
a alta velocidad, la RP puede dificultar la iden-
tificacion del objeto y propiciar accidentes al
propio paciente o a sus pares (Figura 9).

Estas afectaciones fisicas traen consigo
emociones inexplicables para el paciente, ya
que son cambios drasticos para su vida dia-
ria, causando un sentimiento de vulnerabili-
dad ante la sociedad (Vingolo et al,, 2022).
Sin embrago, se ha sugerido que el depor-
te, particularmente correr, puede estimular
la salud mitocondrial y neuronal, mejorar los
efectos ante el estrés oxidativo, modular los
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mensajeros moleculares que se liberan en el musculo y que favorecen a al sistema nervioso
involucrado en la retina, particularmente a los fotorreceptores (bastones y conos) (Chu-Tan
et al.,, 2022).

Vision normal X Vision de ojo afectado

Figura 9. Vision normal en la imagen izquierda y vision con RP en la imagen derecha, donde no se
puede enfocar la vista central. Fotografia tomada por Moénica A. Olea Amezcua y Claudia Mancilla
Simbro, Maria Diana de los Angeles Casiano Garcia (Facultad de Medicina Veterinaria y Zootecnia-
BUAP /2025-2026) y Yoselin Judrez Aguilar (Facultad de Ciencias Bioldgicas-BUAP /2025-2026) en
el JARDIN SENSORIAL: INCLUSION Y BIENESTAR PARA TODOS DE LA MANO DE LA BUAP/ VIEP
BUAP # 24016 BIOINFORMATICA INCLUSIVA: DISCAPACIDAD VISUAL, del HeridiabFisiologia y Biologia
Molecular de Células Excitables. Instituto de Fisiologia. Benemérita Universidad Auténoma de Puebla.
Puebla México C.P. 72570 (IMO, 2022).

Influencia sociocultural en los deportes

Los miembros de la familia y la comunidad en general pueden desarrollar la RP con dife-
rentes grados de discapacidad visual y social. Independientemente de la edad y los afos

de padecimiento es indispensable contar con golo et al,, 2022), algunos efectos prevalen-
un diagnostico y un tratamiento paliativo que tes son:

permita frenar el desarrollo de la RP. Por ello, R
es importante identificar las afectaciones fi-
siolégicas y socioemocionales que permitan
a quien la padece llevar un apego al trata-

Frustracion y sensacion de pérdida de
independencia.

e Ansiedad por el futuro.

miento y al autocuidado. Un estudio revelo e Depresiéon y sentimientos de duelo/
gue los pacientes con RP gue reciben ayuda pérdida.
para movilidad tienen una mejor percepcion .

i o Impacto en la autoestima.
para realizar tareas especificas (Latham et

al.,, 2017). Por lo que incluir el uso de perros * Aislamiento social.

guia o bastones a personas que padecen esta e Estigmatizacion y sentimientos de
enfermedad para realizar algunas actividades verglenza.

como correr son estrategias prometedoras Es importante considerar que, conforme
para incorporar y mantener al paciente con gyolucione la RP, los pacientes disminuiran
RP en la vida deportiva. su rendimiento deportivo. No obstante, pue-
Afectaciones psicosociales den adaptarse a nuevas formas de vida, como

practicar deportes que sean independientes
de una buena vision. Si los espacios fisicos
pueden no estar adaptados para las necesi-
dades de iluminacidn, el apoyo de personas
cercanas beneficia a los pacientes para en-

El impacto emocional y psicoldgico de la RP
en un deportista es profundo, afectando ade-
mas de su rendimiento deportivo, también su
identidad, autoestima y calidad de vida (Vin-
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frentar los desafios que cotidianamente se
presentan (Liu et al., 2022).

Tratamientos

Actualmente, no existe ningun tratamiento
efectivo para esta afeccion. Pero, algunos
estudios sugieren que el tratamiento con an-
tioxidantes, como el palmitato de vitamina A
en altas dosis, puede retardar la enfermedad.
Desafortunadamente, altas dosis de vitamina
A puede causar serios problemas hepaticos,
por lo que se debe considerar el beneficio del
tratamiento frente a los riesgos para el higa-
do (Vingolo et al., 2022).

Por otro lado, practicar acciones de auto-
cuidado, como el uso de gafas de sol, protege
la retina de la luz ultravioleta y puede ayu-
dar a preservar la visiéon. Derivado de la alta
heterogeneidad de la enfermedad algunos
estudios clinicos evaluan nuevos tratamien-
tos que incluyen: acido graso omega 3, pro-
tedmica, implantes de microchips que actuan
como una videocamara microscopica, sin em-
bargo, estos tratamientos aldn se encuentran
en fases preliminares de desarrollo Liu et al.,
2022).

Discusién

La retinosis pigmentaria es una distrofia he-
reditaria de la retina, que presenta la degene-
racion de las células fotorreceptoras de la re-
tina y en consecuencia la pérdida progresiva
de la vision (Livingston et al., 2025). Esta
enfermedad ocular se debe a la presencia
de mutaciones en el gen que codifica para
la rodopsina, generando que su plegamiento
se efectué de manera incorrecta, induciendo
la agregacion. La degeneraciéon de los foto-
rreceptores es provocada por la agregacion
de rodopsina ejerce agregados toxicos de
opsina en el reticulo endoplasmico del seg-
mento interno de los bastones (Gragg & Park,
2018). Una de las principales mutaciones que
se presenta en la proteina ropodsina, es en la
posicion 60 que corresponde al aminoacido
glicina, este aminoacido es esencial para la es-
tabilidad y procesamiento de dicha proteina,
su mutacion conduce a la RP, ademas, otras
mutaciones como Y102H y 1307N, las cuales
también afectan el equilibrio activo-inactivo
del receptor (Gragg & Park PS. 2018; Liu et al.,
1996; Sakami et al. 2011; Toledo 2011; Herre-
ra-Hernandez et al,, 2022; Singhal et al., 2013;

Guérin et al., 2021; Picarazzi et al., 2022). Du-
rante mas de 100 afos, el tratamiento de RP,
generalmente se limité a modificaciones en la
dieta, manejo del edema macular cistoide y
cuidado de apoyo para baja vision (Livings-
ton et al,, 2025; Jandky & Braunitzer 2025). En
las ultimas décadas, los avances tecnoldgicos
y con el programa del genoma humano, ha
dado lugar a una serie de nuevos candidatos
terapéuticos para el tratamiento de la RP. A
estas terapias se incluyen: la terapia génica
celular optogenética, agentes neuroprotecto-
res e implantes electrénicos de retina. Final-
mente, las terapias génicas, podrian abordar
los sintomas oculares y sistémicos, si bien los
tratamientos actuales se centran en el control
de los sintomas, el avance de las intervencio-
nes genéticas especificas podrian mitigar la
progresion de la RP vy sus efectos sistémicos
asociado, por lo cual, es esencial, realizar mas
estudios exhaustivos y rigurosos para tener
certeza, seguridad, fiabilidad, eficacia de la
aplicacion de los protocolos clinicos avalados
por los expertos en el area.

Conclusion

Es evidente que la Retinosis Pigmentaria,
es un reto en el Ambito médico y deportivo,
dada su naturaleza progresiva y la falta de
tratamientos eficaces para su mitigacion o
control. Este articulo, tuvo por objetivo pro-
porcionar informacién sobre el impacto de
la enfermedad en deportistas, abarcando as-
pectos fisicos y psicosociales que afectan la
identidad de los pacientes.

Ademas, la dificultad para encontrar casos
clinicos y explicaciones mas amplias sobre
esta condicion resalta la necesidad de reali-
zar investigaciones adicionales. No obstan-
te, los avances en tratamientos experimen-
tales, junto con las medidas de autocuidado
y el apoyo social, dan esperanza a pacientes
para que se adapten a sus nuevas circuns-
tancias. Por otra parte, los autores queremos
destacar que el acompafnamiento psicologi-
co es indispensable para mantener una vida
deportiva loable. Asimismo, se debe buscar
que los espacios deportivos sean inclusivos,
propiciando el acompafamiento y las condi-
ciones que permitan involucrar y mantener a
las personas con retinosis pigmentaria en la
vida deportiva.
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