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RESUMEN 

Introducción: La neuropatía óptica hereditaria de Leber (NOHL) es una enfermedad de herencia 
mitocondrial poco prevalente, caracterizada por daño de las células ganglionares (CCG) y capa de 
fibras nerviosas (RNFL) resultando en perdida visual bilateral progresiva. En Colombia es una 
patología subdiagnosticada. 
Objetivo: Describir el comportamiento epidemiológico y clínico para sugerir criterios clínicos 
diagnósticos para pacientes con sospecha de NOHL. 
Métodos: Estudio descriptivo retrospectivo. Se analizaron las historias clínicas de pacientes con 
NOHL entre 2019 y 2024 que asistían al servicio de Neuroftalmología en cinco departamentos de 
Colombia. Se evaluaron características sociodemográficas y clínicas, agudeza visual mejor corregida 
(AVMC), mutación genética, defectos del campo visual, RNFL y CCG medidos por tomografía del 
nervio óptico.  
Resultados: Se encontraron 21 pacientes con prueba genética positiva para NOHL y se analizaron 
42 ojos. El 81% eran hombres, la edad media fue < 40 años, y la AVMC > 1.0 LogMAR. Las 
mutaciones encontradas fueron MT-ND4 (61.9%), MT-ND6 (28,9%) y MT-ND1 (9.5%). La palidez del 
disco óptico se presentó en 90% de los casos. El defecto de campo visual más frecuente fue el 
escotoma central. El promedio de RFNL y CCG fue 73.5 y 60.5µm, respectivamente. El análisis de 
los resultados incluyó unos criterios clínicos diagnósticos para NOHL. 
Conclusiones: Es el primer estudio en Colombia que revela el perfil clínico y genético de pacientes 
con NOHL siendo la mutación MT-ND4 la más frecuente. Además, es pionero en el desarrollo de 
criterios clínicos y un flujograma diagnóstico, facilitando la detección oportuna de esta patología. 
Palabras clave: (fuente DeCS-BIREME): Leber hereditario genético, mutación, Atrofia óptica 
 

SUMMARY 

Introduction: Leber's Hereditary Optic Neuropathy (LHON) is a rare mitochondrial inherited disease 
characterized by damage to ganglion cells (GCs) and the retinal nerve fiber layer (RNFL), resulting 
in progressive bilateral visual loss. In Colombia, it is an underdiagnosed condition. 
Objective: To describe the epidemiological and clinical behavior to propose diagnostic clinical criteria 
for patients with suspected LHON. 
Methods: A retrospective descriptive study. Medical records of patients with LHON between 2019 
and 2024 who attended the Neuro-ophthalmology service in five departments of Colombia were 
analyzed. Sociodemographic and clinical characteristics were evaluated, including best corrected 
visual acuity (BCVA), genetic mutation, visual field defects, RNFL and GC thickness measured by 
optic nerve tomography         
Results: 21 patients with a positive genetic test for LHON were identified, and 42 eyes were 
analyzed. 81% were male, the average age was under 40 years, and BCVA was worse than 1.0 
LogMAR. The identified mutations were MT-ND4 (61.9%), MT-ND6 (28.9%), and MT-ND1 (9.5%). 
Optic disc pallor was observed in 90% of cases. The most frequent visual field defect was central 
scotoma. The average RNFL and GC thicknesses were 73.5 and 60.5µm, respectively. The analysis 
of the results led to the development of diagnostic clinical criteria for LHON. 
Conclusions: This is the first study in Colombia to reveal the clinical and genetic profile of patients 
with LHON, with MT-ND4 being the most common mutation. Furthermore, it is pioneering in the 
development of clinical criteria and a diagnostic flowchart, facilitating the timely detection of this 
condition. 
Key Words: (source MeSH, NLM): Hereditary, Leber / genetics, mutation, Optic Atrophy 
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INTRODUCCION 

La neuropatía óptica hereditaria de Leber (NOHL) es una enfermedad genética 

causada por mutaciones en el ADN mitocondrial (ADNmt) que afecta al complejo I 

(NADH-ubiquinona oxidorreductasa) de la cadena respiratoria y conduce a una 

pérdida bilateral de la visión central al afectar las células ganglionares de la retina 

(1). Es de herencia mitocondrial, se presenta más en varones adultos jóvenes (2), 

con una prevalencia global estimada de 2 a 3 por 100.000 habitantes siendo uno de 

los trastornos mitocondriales hereditarios más comunes (3). En América latina, no 

se disponen datos exactos de la prevalencia de la enfermedad, pero en Colombia 

se estima una prevalencia 0,18 por 5000 habitantes según el informe del INS para 

el año 2022 y está catalogada como una enfermedad huérfana (4). 

 

En la actualidad, se han establecido tres mutaciones puntuales en el ADNmt que 

son encargadas de aproximadamente el 90 % de los casos de NOHL en los genes 

MT-ND1 (G3460A), MT-ND4 (G11778A) y MT-ND6 (T14484C). La mutación NOHL 

más común es la MT-ND4, que corresponde aproximadamente al 70% de la NOHL 

en América del Norte y Europa (5, 6) y confiere un peor pronóstico visual; seguido 

de la mutación MT-ND6 y MT-ND1, respectivamente (7). Clínicamente, estos 

pacientes inician con disminución de agudeza visual unilateral que de forma 

secuencial compromete al ojo contralateral en un tiempo de semanas a meses. Esta 

pérdida repentina de la visión genera un impacto negativo en la calidad de vida, 

funcionalidad e independencia (8). 

 

Al día de hoy, la NOHL se trata de una patología desatendida en América Latina, 

sin datos epidemiológicos recientes. En Colombia, no se encuentra una guía de 

práctica clínica para el diagnóstico y   tratamiento médico de pacientes con NOHL, 

así mismo, se desconoce la mutación más frecuente, la prevalencia, las 

características sociodemográficas, y clínicas de estos pacientes.  Además, en el 

país es considerada una enfermedad huérfana con una prevalencia 0,1 por 5000 
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habitantes según el informe del INS para el año 2022 (4). A su vez, hoy en día se 

desconocen los datos sobre cuál es la mutación más frecuente en el país, lo cual 

dificulta la realización de guías estandarizadas de protocolo clínico, por otra parte, 

no se han logrado establecer criterios de diagnóstico clínico consensuados para la 

NOHL ni tampoco se ha estandarizado el tratamiento médico farmacológico para 

iniciar a estos pacientes, adicional a las estrategias de rehabilitación visual con baja 

visión (5).  

Por lo anterior, el objetivo de este estudio es describir el comportamiento 

epidemiológico, clínico y de mutaciones presentes en nuestros pacientes y de esta 

manera poder sugerir y/o proponer criterios clínicos diagnósticos para pacientes con 

sospecha de NOHL. 

 
  
MATERIALES Y METODOS 

Se realizó un estudio observacional descriptivo y retrospectivo tomando como 

población de estudio los pacientes que consultaron al servicio de neuroftalmología 

con diagnostico confirmado por estudio genético de NOHL en el periodo 

comprendido entre los años 2019 al 2024. Esta investigación fue considerada sin 

riesgo según el artículo 11 de la resolución 8430 de 1993 y fue avalado por el Comité 

de Ética y Bioética de la Universidad del Sinú, Seccional Cartagena con código de 

proyecto OFT2023II3E. 

 

La selección de la muestra se realizó mediante la búsqueda de registros clínicos 

(historias clínicas) de los pacientes que consultaron al servicio de neuroftalmología 

y que tuvieran diagnósticos de CIE-10 H472 - Atrofia óptica, H488 - Otros trastornos 

del nervio óptico y de las vías ópticas; En enfermedades clasificadas en otra parte 

como H46X - neuritis óptica y H470-Trastorno del nervio óptico no especificado. 

Posteriormente, se depuró por el motivo de consulta o presentación clínica que 

motivó la interconsulta por neuroftalmología, indagando a su vez las impresiones 
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diagnósticas y paraclínicos solicitados, si en estos últimos se encontraba la solicitud 

y resultado del test genético para identificación de mutaciones de NOHL, se 

procedía a ingresar dicho paciente a la base de datos de Microsoft Excel para su 

posterior análisis estadístico siempre y cuando fuera confirmado de NOHL. Se 

excluyeron aquellos que no tenían prueba genética confirmatoria ni pruebas de 

función visual, estructural y optométrica. 

En todas las historias clínicas seleccionadas se registraron datos 

sociodemográficos como sexo, edad, ciudad y estrato; antecedentes personales y 

familiares de NOHL; signos como disminución de agudeza visual, palidez del nervio 

óptico, telangiectasias, y edema de papila; estudios funcionales, estructurales y de 

severidad como campo visual, grosor de capa fibras nerviosas (RFNL) y complejo 

de células ganglionares (CCG) de la Tomografía Optica Computarizada de Nervio 

Optico (OCT NO) y niveles de folatos; Por último, el uso de tratamiento con 

Idebenona y manejo coadyuvante por baja visión. 

 

Análisis estadístico 

El análisis descriptivo de variables cualitativas se realizó mediante el cálculo de 

frecuencias absolutas y relativas, mientras que el de las cuantitativas con medidas 

de tendencia central tipo mediana (Me) y rango inter-cuartilico (RIC) como su 

medida de dispersión, usados por la distribución no paramétrica de estas variables 

estimado con la prueba de Shapiro Wilk. Un análisis crítico de los hallazgos en la 

historia clínica de los pacientes con diagnostico confirmado de NOHL por estudio 

genético, permitió la identificación de potenciales criterios diagnósticos y además la 

construcción de un algoritmo diagnostico para NOHL con aplicación desde la 

consulta de oftalmología. 
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RESULTADOS 

En total se revisaron 1100 historias clínicas de las cuales se identificaron como 

sospechosas de NOHL 37, la prueba genética de estas últimas fue positiva en 21 

(56.8%) pacientes confirmando el diagnóstico de NOHL. Se analizaron 42 ojos. La 

edad al momento del estudio tuvo una mediana de 39 años (RIC 29-44), se identificó 

una mediana de edad al diagnóstico de 37 años (RIC 27-42). La procedencia fue de 

Cartagena en el 52,4% de los casos, seguido de Barranquilla con 23.8%, y en 

proporciones menores se observaron pacientes de los departamentos de Sucre, 

Magdalena, Cesar y la Guajira. El 81% de los pacientes fueron de sexo masculino, 

con edad mediana al diagnóstico de 34 años (RIC: 22 - 42). Por su parte el 19% 

fueron de sexo femenino con edad mediana al diagnóstico de 39 años (RIC: 34 - 

58), un análisis adicional mostró que el 70.6% de los hombres y 75% de las mujeres 

tenían 40 años o menos. El estrato más frecuentemente descrito fue el estrato 1. El 

diagnóstico CIE-10 inicial fue Trastorno del nervio óptico en el 66,7% de los casos, 

seguido de Neuritis óptica en el 19.1%. Como antecedentes personales relevantes 

se encontró la enfermedad de Parkinson y la esclerosis múltiple en el 4.8% cada 

uno, correspondiente a un paciente, por su parte el antecedente familiar de NOHL 

se presentó en 7 de los pacientes, correspondiente al 33.3% siendo el parentesco 

más frecuente los hermanos con 14.3%, seguido de los sobrinos en 9,5%; otro 

antecedente relevante fue que el 71.4% de estos pacientes asistían a consulta de 

baja visión. La evaluación del fondo de ojo mostró palidez temporal del nervio óptico 

en el 47.6%, palidez generalizada en 45.2%, edema de papila en 11.9% y por último,  

telangiectasias en 7.1%. El 66.7% de los pacientes usaron Idebenona. Tabla 1. 

 

Al evaluar los datos de agudeza visual, campo visual, y hallazgos de la Tomografía 

Optica computarizada del Nervio Optico (OCT NO) al momento del diagnóstico 

(inicial) se encontró en agudeza visual por LogMAR una mediana de 1.0, con igual 

valor al seguimiento optométrico (final), p= 0.9843. Por su parte, los escotomas en 
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el campo visual fueron más frecuente el central, seguido del absoluto y paracentral, 

no se observaron diferencias con respecto a la frecuencia de los escotomas al final 

del seguimiento. El OCT NO, mostro una mediana de RFNL 73.5µm inicial y 65µm 

final. Por su parte, el CCG tuvo una mediana inicial de 60.5µm y 56µm final, p >0,05. 

Tabla 2. La prueba genética mostró que la mutación más frecuente fue la MT-ND4 

(G11778A) con 61.9%, seguida de MT-ND6 (T14484C) 28.6% y la MT-ND1(G3460A) 

9.5%. Figura 1. En cuanto a los niveles de folatos  evaluados como: la vitamina B12, 

ácido fólico, y vitamina B6, en todos los pacientes se encontraron dentro de la 

normalidad.  

 
 
DISCUSIÓN 

La Neuropatía óptica hereditaria de Leber, es una enfermedad genética de herencia 

mitocondrial en la que se han identificado numerosas mutaciones dentro de la más 

frecuente MT-ND4, MT-ND6 y MT-ND1 (21). En América del Sur, pocos estudios 

han descrito la frecuencia de estas mutaciones genéticas con manifestaciones 

clínicas en pacientes con NOHL (23-25); Es así como un estudio realizado en Brasil 

(23), encontró que 36 pacientes analizados el 83,3% presentaba la mutación MT-

ND4 y el 16,7% la mutación MT-ND6, lo anterior es consistente con lo encontrado 

en nuestro estudio donde la mutación más frecuente G11778A (MT-ND4) en más 

del 60% seguida de la mutación T14484C (MT-ND6) y en menor proporción G3460A 

(MT-ND1), esta última, no fue encontrado en el estudio brasileño; no obstante, en 

Chile, las frecuencias obtenidas para las mutaciones MT-ND4, MT-ND6 y MT-ND1 

fueron del 78,7%, 16,0% y 5,3%, respectivamente (24). Un estudio realizado en 

Cuba mostró también que la mutación MT-ND4 era la más frecuente con un 80% 

pero a diferencia de los estudios arriba descritos, el segundo lugar lo ocupaba la 

mutación MT-ND1 con un 20% (25). A nivel mundial, las frecuencias de las 

diferentes mutaciones del ADNmt causantes de NOHL varían globalmente, siendo 

la mutación MT-ND4 la más prevalente oscilando entre el 78% al 83% (11, 12, 21, 

26). El estudio de Poincenot y cols (21), realizado en el 2020, ubica en segundo y 

tercer lugar de frecuencia la mutación MT-ND6 y MT-ND1, con el 17% y 13% de los 
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casos, respectivamente, siendo similar a la frecuencia encontrada en nuestro 

estudio. En Colombia, no existe otro estudio que haya investigado la frecuencia de 

estas mutaciones en la población afectada. 

La literatura indica que NOHL afecta a pacientes adultos jóvenes de entre 15 y 35 

años de edad siendo predominantemente en varones entre un 80 a 90% de los 

casos, pero se han descrito casos en mujeres en menos del 10%, con una relación 

5:1 (12, 23, 26). Nuestros hallazgos muestran una razón de 4:1 entre hombres y 

mujeres, siendo la mediana de edad al diagnóstico de 37 años y encontrando la 

mayor proporción de afectados en ambos sexos a los 40 o menos años de edad. 

 

En el presente estudio, se encontró el antecedente familiar de NOHL cerca del 35% 

de los pacientes siendo más frecuente en hermanos seguido de sobrinos. Lo 

anterior puede deberse a que, desde el punto de vista fisiopatológico, al tratarse de 

un trastorno de herencia materna, el riesgo de transmisión de la mutación del 

ADNmt es mayor en los hermanos (6, 37). A la fecha no existe otro estudio en la 

literatura mundial que describa la frecuencia del antecedente familiar de NOHL, pero 

se considera importante interrogar dicho antecedente dado que las frecuencias 

observadas pueden estar sujetas a un subregistro por falta de indagación o por falta 

de diagnóstico en los otros miembros de la familia. 

 

Otro hallazgo relevante de este estudio constituye el hecho que dos pacientes 

tenían diagnóstico de enfermedades neurodegenerativas, uno con la enfermedad 

de Parkinson y el otro con esclerosis múltiple, en estas patologías otros autores han 

descrito mutaciones en el complejo I de la cadena respiratoria mitocondrial 

generando estrés oxidativo y afectación en la producción de la coenzima Q10 (32-

35), este comportamiento es similar en pacientes con NOHL, tanto es así, que la 

coexistencia de NOHL y esclerosis múltiple es descrita como NOHL plus. 
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Al evaluar las características clínicas de los pacientes con NOHL, se ha encontrado 

que aproximadamente entre el 20-25% de los casos experimentan pérdida de visión 

bilateral simultánea (13, 14, 16, 37). En este estudio, el 95% de los pacientes tenían 

compromiso bilateral al momento del diagnóstico. Varios estudios, han descrito que 

los hallazgos del fondo de ojo frecuentemente encontrados en los pacientes con 

NOHL son telangiectasias, hiperemia peripapilar edema del disco óptico y palidez 

del nervio óptico (identificada como adelgazamiento de la capa de fibras nerviosas 

y atrofia óptica) o incluso no encontrar cambios (5, 30, 31, 37). Estos hallazgos son 

consistentes con los resultados del presente estudio, donde el principal hallazgo del 

fondo de ojo fue la palidez del nervio óptico, seguido del edema del disco y por 

último las telangiectasias.  

Otros hallazgos clínicos descritos en la literatura mundial indican que la mayoría de 

los pacientes con NOHL tienen una agudeza visual inferior a 20/200 (logMAR1.0), 

y los defectos del campo visual encontrados predominantemente son escotomas de 

tipo central o centrocecal (13, 15, 16, 37). En el presente estudio, la agudeza visual 

fue similar a 20/200 o inferior, siendo los escotomas central y absoluto los más 

frecuentes al momento del diagnóstico, aunque también se observaron 

paracentrales y centrocecales. 

 

Para la evaluación del grosor de las capas de fibras nerviosas (RNFL) y el complejo 

de células ganglionares (CCG) en los pacientes con NOHL, se tomó en cuenta la 

medición del primer OCT NO realizado en el momento del diagnóstico y el último 

registrado en la historia clínica, observando que el adelgazamiento de la RNFL y la 

disminución de CCG fue del 11.5% y 7.4% respectivamente, siendo mayor el 

porcentaje de perdida de RFNL. Esto es consistente con el patrón observado en 

estudios previos sobre la historia natural de NOHL (27-29, 37).  Además, el 66% de 

los pacientes incluidos en este estudio estaban recibiendo tratamiento con 

Idebenona según los registros clínicos, lo que dificultaría predecir si la perdida de 

RNFL y/o CCG era peor si no se hubiese recibido tratamiento. Sin embargo, no fue 

el objetivo de este estudio vigilar el efecto de este medicamento. 



 

10 
 

 

También, se realizó medición de indicadores de severidad como son los niveles de 

folatos y vitamina B12, encontrando valores normales en estos últimos. Lo anterior 

contrasta con los resultados de Zibold y colaboradores que demuestra que la 

deficiencia de vitamina B12 (niveles inferiores <201pg/mL) es un exacerbante para 

la NOHL (38). Un diagnóstico inadecuado e inoportuno puede impactar y retrasar la 

instauración del tratamiento farmacológico con Idebenona conllevando a su vez a 

un deterioro visual crónico y un impacto negativo en la calidad de vida de los 

pacientes (36, 37). 

 

El diagnostico de NOHL se confirma con prueba genética de secuenciación 

completa del ADNmt, la cual se indica a pacientes con sospecha clínica en base a 

los signos clínicos y las evaluaciones paraclínicas altamente sugestivas de la 

enfermedad (6, 37). No obstante, no existe un consenso sobre cuáles serían los 

criterios clínicos y del examen físico que indiquen una sospecha alta o baja de 

diagnóstico de NOHL. Es por ello que con base a los resultados del presente estudio 

y reforzado por hallazgos similares de los estudios internacionales arriba descritos, 

se plantea la posibilidad de postular unos criterios mayores y menores para 

sospecha diagnóstica de NOHL. Antes de esto, se debe tener en cuenta que todos 

los pacientes consultaban por disminución o pérdida progresiva indolora bilateral 

asimétrica de la agudeza visual, lo que se consideró como la condición sine qua non 

para la sospecha diagnóstica. 
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Criterios mayores 

En primer lugar, la distribución por sexo mostro una mayor frecuencia de los casos 

en hombres con 81% y en edades iguales o inferiores a 40 años. Lo anterior conllevó 

a plantear el sexo masculino con edad ≤40 años como un criterio mayor de 

sospecha diagnóstica.  

En segundo lugar, por tratarse de una enfermedad de origen genético se consideró 

como otro criterio mayor el antecedente familiar de NOHL independiente al grado 

de consanguinidad, reconociendo a su vez que esta información puede estar sujeta 

a subregistro, pero de estar presente constituye una evidencia fuerte de 

componente genético. 

 

Criterios menores 

Al no disponer de otras características o de antecedentes que direccionen 

específicamente el diagnostico de NOHL a continuación se describen los criterios 

menores teniendo en cuenta los hallazgos clínicos del presente estudio y de 

estudios similares. 

Siguiendo con la secuencia del desarrollo de la historia clínica se identifica el 

antecedente personal de esclerosis múltiple más frecuentemente descrito en el sexo 

femenino como el primer criterio menor, toda vez que la coexistencia de esclerosis 

múltiple y NOHL se considera NOHL plus (32-35). 

Debido a la ausencia de un grupo control, la falta de evaluación por fondo de ojo al 

seguimiento y al no ser signos patognomónicos de patologías oculares se 

consideraron como criterios menores los hallazgos al fondo de ojo con cualquier 

palidez del nervio óptico, edema papilar y telangiectasias.  

También fueron considerados criterios menores los hallazgos en el campo visual 

principalmente por la presencia de escotomas centrales, absolutos, paracentrales y 
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centrocecales. Finalmente, los hallazgos del OCT NO indicaron perdida de la RFNL 

y CCG. Otra ayuda diagnóstica útil en sospecha de neuropatía óptica lo constituye 

la resonancia magnética nuclear cerebral, la cual no fue empleada en este estudio 

pero que puede orientar a un diagnóstico diferencial, al encontrar una alteración 

estructural a nivel del SNC (39-41). 

En la Figura 2, se resumen los criterios clínicos para sospecha de NOHL, en el cual, 

además, se sugieren cinco interpretaciones posibles, cuatro descritas como alta 

sospecha de NOHL y la quinta de baja sospecha. Como dato complementario a la 

Figura 2, se construyó un flujograma de orientación diagnóstica, según el 

cumplimiento de criterios clínicos para sospecha de NOHL, que resume de manera 

grafica la secuencia de atención de un paciente con disminución de agudeza visual 

indolora bilateral asimétrica y así generar un apoyo al oftalmólogo general y 

especialistas en la toma de decisiones. Figura 3. 

 

Este estudio tiene algunas limitaciones debido a la naturaleza retrospectiva del 

diseño y al tamaño de la muestra relativamente pequeña de pacientes, lo anterior, 

al ser considerada una enfermedad huérfana. Sin embargo, es el estudio más 

grande en Colombia y el primero que reúne características clínicas y la prueba 

genética para el diagnóstico de NOHL. Esto, da las bases a futuras investigaciones 

de carácter prospectivo que ayude a validar el uso de criterios propuestos y así 

mejorar la oportunidad diagnóstica y terapéutica de pacientes con NOHL. 
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CONCLUSIONES 

Este estudio pionero en la costa Caribe colombiana revela el perfil clínico y genético 

de 21 pacientes con NOHL, identificando la mutación MT-ND4 como la más 

frecuente, seguida de MT-ND6 y MT-ND1. La presentación clínica se caracteriza 

por edad de inicio tardío en menores de 40 años con media de 37 años de 

predominio masculino y severa pérdida visual con escotomas centrales y absolutos. 

Los hallazgos de OCT sugieren una mayor afectación del grosor de la capa de fibras 

nerviosas. La propuesta de criterios clínicos y un flujograma diagnóstico basados 

en estos hallazgos representa un avance que pretende mejorar la detección 

temprana y el manejo de la NOHL en esta población. Esta aproximación clínica 

podría utilizarse desde la consulta de oftalmología general o especializada, para 

respaldar el diagnóstico preciso de NOHL en pacientes con sospecha clínica, lo que 

se traduce en una estrategia para disminuir el subregistro de esta patología, y así 

facilitar un tratamiento oportuno y adecuado, mejorando la calidad de vida de este 

grupo de pacientes. 
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TABLAS 
Tabla 1. Características sociodemográficas y hallazgos clínicos primera 
consulta de Neuroftalmología 
 N % 

Edad Actual Me (RIC) 39 (29 - 44)  

Edad al diagnóstico (RIC) 37 (27 - 42)  

Municipio   

Cartagena 11 52.4 

Barranquilla 5 23.8 

Sucre 2 9.5 

Magdalena 1 4.8 

Cesar 1 4.8 

La Guajira 1 4.8 

Sexo   

F 4 19.0  

Edad al diagnóstico Me (RIC) 39 (34 - 58)  

Edad ≤ 40 años 3 75% 

M 17 81.0  

Edad al diagnóstico Me (RIC) 34 (22 - 42)  

Edad ≤ 40 años 12 70.6% 

Estrato   

1 15 71.4  

2 6 28.6  

Diagnóstico Inicial   

Trastorno del Nervio óptico 14 66.7  

Neuritis óptica bilateral 4 19.5  

Neuritis óptica Unilateral 1 4.8 

Síndrome de puntos blancos 1 4.8 

Visión subnormal bilateral 1 4.8 

Antecedente personal   

Enfermedad de Parkinson 1 4.8 

Esclerosis múltiple 1 4.8 

Historia Familiar NOHL 7 33.3 

Hermano 3 14.3 

Sobrino 2 9.5 

Tíos 1 4.8 

Padre 1 4.8 

Asiste a baja visión 15 71.4  

Fondo de Ojo   

Palidez Temporal NO* 20 47.6 

Palidez Generalizada NO* 19 45.2 

Edema de Papila 5 11.9 

Telangiectasias 3 7.1 

Uso de Idebenona 14 66.7  
 *NO: nervio óptico   
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Tabla 2. Comparación de los hallazgos optométricos y de paraclínicos oftalmológicos al 
momento del diagnóstico y al seguimiento 

 Inicial Final Valor p 

AV LogMar Me (RIC) 1.00 (0.79 – 1.25) 1.00 (0.70 – 1.30) 0.9843 

Escotomas por campo visual     

Central 16 (38.1) 19 (45.2) 0.5067 

Paracentral 8 (19.0) 7 (16.7) 0.7757 

Seidel 2 (4.8) 0 (0.0) 0.4939 

Absoluto 13 (31.0) 11 (26.2) 0.6990 

Centro Cecal 5 (11.9) 7 (16.7) 0.5328 

Anular 2 (4.8) 2 (4.8) -- 

Arqueado 1 (2.4) 0 (0.0) 0.9999 

Nasal 5 (11.9) 1 (2.4) 0.2016 

Cuadrantanopsia 1 (2.4) 1 (2.4) -- 

OCT*    

RNFL** 73.5 (61.0 – 107.0) 65.0 (58.0 – 79.0) 0.1281 

GCC*** 60.5 (52.0 – 67.0) 56.0 (51.0 – 61.0) 0.2537 
*OCT: tomografía óptica computarizada/ **RFNL: grosor de las capas de fibras nerviosa/ ***CCG: complejo de células 
ganglionares. 
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FIGURAS 

Figura 1. Frecuencia de mutaciones en pacientes con diagnostico de NOHL 

 

 
 
    
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
   Figura 2. Criterios clínicos para sospecha de NHOL 
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Figura 3.  Flujograma de orientación diagnostica según complimiento de criterios 
cínicos para sospecha de NHOL  
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