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Discromatopsia

Campo(s) Disciplinario(s) Primario(s): Oftalmologia, Neurociencia Visual, Genética.

1. Definicion Central y Clasificacion General

La discromatopsia, comunmente conocida como deficiencia de la visién del color o, en casos
especificos, daltonismo, es un término médico que describe la incapacidad o la dificultad
significativa para percibir, diferenciar o nombrar correctamente los colores. Esta condicién resulta
de una alteracion en el sistema visual, especificamente en los fotorreceptores cénicos de la retina,

gue son responsables de la vision fotopica (vision con luz brillante) y la discriminacion cromatica.
Es crucial diferenciar la discromatopsia de la acromatopsia; mientras que la discromatopsia
implica una visién del color deficiente, la acromatopsia representa la ausencia total de la
percepcion cromatica, resultando en una vision monocromatica.

La base fisiolégica de la vision del color radica en la existencia de tres tipos de conos en la retina
humana, cada uno sensible a diferentes longitudes de onda de luz (rojo largo, verde medio y azul
corto). La percepcion normal del color (tricromacia) requiere el funcionamiento adecuado de estos
tres pigmentos. La discromatopsia surge cuando uno o mas de estos pigmentos estan ausentes,
mutados o tienen una sensibilidad espectral alterada. La severidad de la condicion varia
ampliamente, desde deficiencias leves que apenas afectan la vida diaria hasta formas graves que
comprometen la capacidad de distinguir casi cualquier tono, lo cual tiene implicaciones
significativas en profesiones especificas y en la seguridad vial.

Desde una perspectiva etioldgica, la discromatopsia se clasifica fundamentalmente en dos
categorias: congénita y adquirida. La forma congénita, que es la mas prevalente, suele ser
estable, bilateral y, en la mayoria de los casos, hereditaria, siguiendo patrones genéticos ligados
al cromosoma X. Por otro lado, la discromatopsia adquirida es tipicamente unilateral o asimétrica,
progresiva y a menudo reversible, siendo causada por enfermedades subyacentes, traumatismos,
exposicién a toxinas o efectos secundarios de ciertos medicamentos. Esta distincion es
fundamental para el diagndéstico y el manejo clinico, ya que el prondstico y el tratamiento difieren
sustancialmente entre ambas formas.

2. Etimologia y Desarrollo Histérico del Concepto

El término "discromatopsia" deriva del griego, combinando los prefijos dys- (dificultad o
anormalidad), chroma (color) y opsis (vision), significando literalmente "visién del color anormal”.
Aunque la condicién ha existido a lo largo de la historia humana, su reconocimiento formal como
un fendmeno biolégico y no simplemente una rareza personal se consolidé a finales del siglo
XVIII. El hito mas significativo en la comprension historica de esta condicion fue la autodescripcion
realizada por el quimico y fisico britanico John Dalton en 1798. Dalton, que padecia una forma de
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deficiencia de vision del color, publicé un articulo titulado "Hechos Extraordinarios Relativos a la
Vision de los Colores", donde describidé su propia incapacidad para distinguir el rojo del verde.
Debido a su influyente trabajo, la discromatopsia ligada al rojo-verde fue conocida popularmente
como "daltonismo", un epénimo que aun se utiliza ampliamente hoy en dia, aunque el término
técnico preferido es discromatopsia o deficiencia de la vision del color.

A lo largo del siglo XIX, la investigacion se centré en la naturaleza de la percepcion del color. La
base tedrica moderna se establecié con la teoria tricromética de Young-Helmholtz (propuesta
inicialmente por Thomas Young y desarrollada por Hermann von Helmholtz), que postulaba la
existencia de tres tipos de receptores. Esta teoria proporcioné el marco conceptual necesario para
entender la discromatopsia como un déficit en uno o mas de estos mecanismos. Posteriormente,
la genética molecular del siglo XX revolucioné la comprension de la etiologia. Se identificé la
ubicacion de los genes que codifican los pigmentos sensibles al rojo y al verde en el cromosoma
X, explicando asi por qué la condiciobn es mucho mas comun en hombres (afectando
aproximadamente al 8% de la poblacion masculina de ascendencia europea) que en mujeres
(alrededor del 0.5%).

El desarrollo de herramientas de diagnéstico estandarizadas, como las laminas pseudo-
isocromaticas de Ishihara (introducidas a principios del siglo XX), permiti6 una deteccién y
clasificacion sistematica de los diferentes tipos de deficiencias. Este progreso, junto con los
avances en la neurociencia visual, ha permitido trascender la mera descripcién fenoménica de la
condicién para investigar los mecanismos neuronales y genéticos subyacentes, consolidando la
discromatopsia como un area bien definida dentro de la oftalmologia y la genética.

3. Clasificacion Detallada de las Discromatopsias Congénitas

La clasificacion de las discromatopsias congénitas se basa en el nimero de pigmentos conicos
funcionales presentes y en la longitud de onda afectada. Se distinguen dos grupos principales: las
tricromacias anomalas y las dicromacias.

Tricromacia Andmala

Esta es la forma mas comun y representa una deficiencia leve. El individuo posee los tres tipos de
conos, pero uno de los pigmentos ha sufrido una mutacién que desplaza su pico de sensibilidad
espectral. La persona afectada utiliza los tres pigmentos, pero de manera incorrecta, lo que resulta
en una mala mezcla y discriminacion de colores, especialmente en el espectro rojo-verde. Se
subdivide en:

Protanomalia: Deficiencia del cono sensible a las longitudes de onda largas (rojo). ElI pigmento
del cono L esta alterado, desplazando su sensibilidad hacia longitudes de onda mas cortas
(verde). El rojo se percibe como mas oscuro de lo normal.
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Deuteranomalia: Deficiencia del cono sensible a las longitudes de onda medias (verde). El
pigmento del cono M esta alterado, desplazando su sensibilidad hacia longitudes de onda mas
largas (rojo). Esta es la forma mas frecuente de discromatopsia.

Tritanomalia: Deficiencia del cono sensible a las longitudes de onda cortas (azul). Es
extremadamente rara y no esta ligada al cromosoma X, afectando la diferenciacion entre azul y
amarillo.

Dicromacia

Las dicromacias son mas graves y resultan de la ausencia total de uno de los tres tipos de conos
funcionales. En estos casos, la persona solo puede igualar cualquier color utilizando una mezcla
de dos colores primarios (en lugar de los tres necesarios para la vision normal).

Protanopia: Ausencia total de los conos L (rojo). Los individuos confunden el rojo con el verde y
el brillo es reducido.
Deuteranopia: Ausencia total de los conos M (verde). Los individuos confunden el rojo con el

verde, pero la luminosidad no esta afectada tan gravemente como en la protanopia.
Tritanopia: Ausencia total de los conos S (azul). Es muy rara y afecta la discriminacion azul-
amarillo.

4. Patofisiologia y Etiologia Genética

La patofisiologia subyacente de la discromatopsia congénita se centra en la genética de los
pigmentos visuales, u opsinas. Los genes que codifican las opsinas L (rojo) y M (verde) estan
ubicados en tandem en el brazo largo del cromosoma X (regién Xq28). Esta ubicacion explica el
patrén de herencia ligado al X, recesivo, que es la razén principal de la alta prevalencia masculina.
Los hombres (que tienen un solo cromosoma X) manifestaran la condicién si heredan el gen
defectuoso. Las mujeres (que tienen dos cromosomas X) son generalmente portadoras
asintomaticas, ya que el cromosoma X normal suele compensar el defecto.

Las mutaciones especificas que causan protanomalia y deuteranomalia a menudo implican
eventos de recombinacion desigual durante la meiosis. Estos eventos pueden resultar en la
pérdida de un gen completo (llevando a la dicromacia, es decir, protanopia o deuteranopia) o en la
formacion de genes hibridos que codifican pigmentos con una sensibilidad espectral alterada
(llevando a la tricromacia anémala). Por ejemplo, un gen hibrido L-M puede producir un pigmento
gue es sensible al rojo, pero con un desplazamiento significativo hacia el verde, causando
protanomalia.

En contraste, la tritanopia y la tritanomalia, que afectan la visién azul-amarillo, son mucho menos
comunes y su etiologia es autosdmica dominante. El gen para la opsina S (azul) se encuentra en
el cromosoma 7. Por lo tanto, estas formas afectan a ambos sexos por igual y no estan
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relacionadas con el patron de herencia ligado al X de las deficiencias rojo-verde. La comprension
molecular de estas mutaciones es vital no solo para el diagndéstico genético, sino también para el
desarrollo de terapias génicas futuras que buscan corregir el defecto a nivel celular.

5. Discromatopsias Adquiridas y Factores de Riesgo

Aungue menos comunes, las discromatopsias adquiridas son clinicamente significativas porque a
menudo actian como indicadores de patologia ocular o sistémica subyacente. A diferencia de las
formas congénitas, las adquiridas pueden progresar con el tiempo y suelen ser asimétricas (un ojo
estd mas afectado que el otro). La causa de la disfuncién adquirida reside en el dafo a la retina, el
nervio éptico o las vias visuales centrales.

Los factores etioldgicos de la discromatopsia adquirida son diversos. Las enfermedades que
afectan la retina, como la retinopatia diabética, la degeneracion macular o el glaucoma avanzado,

pueden dafar selectivamente las células conicas o las capas neuronales adyacentes.
Especificamente, las patologias que afectan la macula suelen provocar defectos en el eje azul-
amarillo (tipo tritan), mientras que las enfermedades que afectan el nervio 6ptico (como la neuritis
Optica o la atrofia ¢ptica) tienden a causar defectos en el eje rojo-verde (tipo protan/deutan).

Ademas de las enfermedades oculares directas, ciertos medicamentos y toxinas representan
riesgos importantes. Farmacos como el etambutol (utilizado para tratar la tuberculosis), la
cloroquina y la hidroxicloroquina (utilizados en reumatologia y malaria) son conocidos por su
potencial toxicidad retiniana y nerviosa, pudiendo inducir una discromatopsia. Las exposiciones
industriales a metales pesados o solventes organicos también han sido documentadas como
causas. ElI monitoreo regular de la visién del color es, por lo tanto, una practica esencial en
pacientes que reciben tratamientos farmacol6gicos potencialmente neurotéxicos, permitiendo la
deteccién temprana y la intervencién antes de que el dafio sea irreversible.

6. Diagnostico Clinico y Herramientas de Evaluacion

El diagndstico de la discromatopsia se realiza mediante una serie de pruebas estandarizadas que
evallan la capacidad del paciente para distinguir y ordenar colores. El objetivo es determinar si la
deficiencia es congénita o adquirida, y clasificar el tipo y la severidad de la alteracion.

La herramienta de cribado mas utilizada a nivel mundial son las ldAminas pseudo-isocrométicas
de Ishihara. Estas laminas contienen patrones de puntos de diferentes colores y tamafios que
forman numeros o figuras. La prueba aprovecha el hecho de que el paciente con deficiencia de
color percibir4 un patrén diferente (o ninguno) al que ve una persona con visién normal. Las
laminas de Ishihara estan disefiadas especificamente para detectar deficiencias rojo-verde (protan
y deutan), pero son insuficientes para detectar deficiencias azul-amarillo.
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Para una evaluacion mas exhaustiva, especialmente para cuantificar la severidad y detectar
deficiencias tritan (azul-amarillo), se utilizan pruebas de ordenamiento de colores, siendo la mas
prominente el Test de Farnsworth-Munsell 100 Hue. Este test requiere que el paciente ordene
una serie de tapas de colores de transicion gradual. El patrén de errores en el ordenamiento
permite al examinador trazar un "eje de confusion" que identifica el tipo especifico de
discromatopsia (protan, deutan o tritan) y la magnitud del déficit. Otras pruebas complementarias
incluyen el anomaloscopio de Rayleigh, considerado el estandar de oro para diagnosticar y
clasificar las deficiencias rojo-verde, ya que permite al paciente igualar una luz de prueba
(amarillo) mezclando luces rojas y verdes, revelando con precision el desplazamiento espectral del
pigmento anémalo.

7. Implicaciones Socio-Profesionales y Estrategias de Manejo

Aunque la discromatopsia congénita no es curable, sus implicaciones son profundas, afectando la
calidad de vida, la educacion y las oportunidades profesionales. Muchas ocupaciones que
dependen de la discriminacion precisa del color (como piloto de aviacion, electricista, quimico,
disefiador grafico o cirujano) tienen restricciones estrictas para individuos con deficiencias
significativas. Esto ha generado debates éticos y sociales sobre la accesibilidad y la discriminacion
laboral.

Las estrategias de manejo se centran en la adaptacion y la compensacion. En el &mbito educativo,
los nifios diagnosticados requieren materiales de ensefianza adaptados que no dependan
Unicamente del codigo de color. En la vida diaria, los pacientes aprenden a utilizar sefiales
contextuales (como la posicién de las luces de trafico) o las diferencias de luminosidad para
distinguir objetos que no pueden diferenciar por color.

En afios recientes, han surgido tecnologias Opticas innovadoras, como las gafas con filtros
selectivos (lentes tintados que suprimen ciertas longitudes de onda del espectro para aumentar el
contraste entre rojo y verde), que han demostrado ser (tiles para algunos pacientes con
tricromacia anémala. Sin embargo, estas ayudas no restauran la vision normal y su eficacia varia.
A largo plazo, la investigacion se dirige hacia la terapia génica, donde se busca introducir copias

funcionales de los genes de opsina faltantes o defectuosos en la retina. Estudios preclinicos en
modelos animales han mostrado resultados prometedores en la restauracion de la vision del color,
ofreciendo una esperanza futura para una cura definitiva de las formas congénitas.

8. Lecturas Adicionales
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