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¢ INTRODUCCIÓN
En la actualidad, existen numerosas patologías con 
afectación neuronal, en las que parte de su sinto-
matología se refleja, de un modo u otro, en el siste-
ma visual. Así pues, podemos encontrar que existen 
referencias en la bibliografía de pacientes aqueja-
dos de la enfermedad de Parkinson, que presentan 
problemas en sus movimientos sacádicos y déficit 
visuo-espaciales1, entre otra sintomatología visual, 
sintomatología que puede ser relevante para poder 
diagnosticar y diferenciar esta patología de otras 
enfermedades neurodegenerativas similares2. 
Pero el Parkinson no es la única enfermedad neu-
rodegenerativa que presenta sintomatología visual. 
Los pacientes con Alzheimer presentan déficit en 
varias pruebas optométricas, tales como aquellas 
que valoran la agudeza visual estereoscópica, sen-
sibilidad al movimiento y sensibilidad al contraste 
en frecuencias espaciales bajas3,4. También presen-
tan difucultades para leer, escribir, y pérdidas ho-
mónimas de campo visual5-7. En estos casos, en la 
bibliografía hay controversia respecto a las pérdidas 
colorimétricas que pueden presentar este tipo de 

pacientes4,5, e igualmente podemos encontrar sinto-
matología visual en otras enfermedades neurodege-
nerativas tales como la enfermedad de Huntington 
o la ataxia de Friedreich entre otras, en las que se 
pueden apreciar deterioro en las vías visuales, de-
tectables con pruebas colorimétricas, y en estadíos 
incipientes de la patología y de sensibilidad al con-
traste8-11. O bien en patologías más conocidas como 
la esclerosis múltiple en donde se evidencian pérdi-
das de sensibilidad al contraste12,13.
Como se evidencia en todos estos estudios, los efec-
tos de estas patologías neurodegenerativas sobre la 
visión son unos de los primeros síntomas que apare-
cen, por lo que la sintomatología visual pasa a ser un 
factor importante y, en algunos casos, determinante 
a la hora de establecer un diagnóstico. Además, no 
hay que olvidar que el 83% de la información de los 
30 grados centrales del campo visual que procesa 
nuestro cerebro llega a través del sistema visual14, 
por lo que, si existe un deterioro de la misma, es-
tos pacientes presentarán problemas y limitaciones 
a la hora de relacionarse con su entorno. Por tanto, 
una revisión visual puede ser esencial para ayudar al 
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Resumen 
Objetivo
Valorar si las pruebas convencionales de análisis de la visión del color son válidas en pacientes con ataxia telangiectasia (AT).
Metodología
Se evaluó la visión cromática en el ojo dominante de 6 pacientes con AT, y de 10 pacientes de grupo control. En todos ellos se usó para 
ello el test de Farnsworth-Munsell de 100 tonos. Se analizaron los parámetros TES y PTES, así como el tiempo necesario empleado para 
realizar las pruebas. En tres pacientes con AT se midieron ambos ojos para valorar los efectos de aprendizaje y fatiga.
Resultados
En los pacientes con AT, se observaron anomalías en la visión cromática generalizadas comparadas con el grupo normal, más marcadas 
en el canal azul-amarillo. En los pacientes que se evaluaron ambos ojos, en el segundo siempre se obtuvo un peor resultado.
Respecto al tiempo de medida, en todos los casos los pacientes con AT tardaron significativamente más que los pacientes del grupo 
control en hacer la prueba, y aquellos que la hicieron en ambos ojos, tardaron más en el segundo ojo.
Conclusiones
Las pruebas actuales para evaluar la visión del color no están pensadas para ser realizadas por pacientes con limitaciones físicas. No 
obstante, en la mayor parte de las patologías neurodegenerativas existen deficiencias cromáticas que pueden ayudar a su diagnostico, 
por lo que se hace necesario el diseño de nuevas pruebas adaptadas a este tipo de pacientes que permitan unos resultados fiables. 
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diagnóstico y valorar la calidad de vida del paciente 
tanto por los hallazgos que pueda encontrar, como 
por su carácter no invasivo.
A nivel optométrico, en todas las patologías neu-
rodegenerativas se pueden hacer dos tipos de 
pruebas que nos pueden arrojar información im-
portante. Pruebas de carácter objetivo, tales como 
la tomografía de coherencia óptica (OCT), nos 
pueden dar información relevante sobre el estado 
de la retina como, por ejemplo, en pacientes con 
esclerosis múltiple15. La ventaja de dichas pruebas 
es que no requieren apenas de colaboración por 
parte del paciente y suelen ser rápidas y eficientes. 
Para ver daños en vías visuales y a nivel cerebral ya 
habría que usar potenciales evocados, resonancias 
magnéticas, y otro tipo de dispositivos a los que el 
óptico-optometrista no tiene acceso y, en muchos 
casos, tampoco dispone de la formación necesaria 
para llevarlos a cabo. 
Las pruebas objetivas tienen la gran contrapartida de 
que únicamente son capaces de captar los daños a ni-
vel estructural y anatómico, pero los datos obtenidos 
no siempre son extrapolables a la calidad visual que 
tiene dicho paciente de una manera evidente. Está 
claro que, a mayor daño, mayores serán las pérdidas 
visuales que presente el paciente y, por consiguien-
te, peor será su calidad visual y de vida, pero saber 
qué afectaciones puede tener en su vida diaria úni-
camente con pruebas objetivas no es tarea trivial, ni 
siempre suelen haber evidencias científicas o estudios 
que vinculen ambos aspectos, por lo que se requiere 
de mucha experiencia por parte del examinador para 
poder extrapoplar dichos datos a la vida diaria.
Las pruebas subjetivas, por el contrario, dan una in-
formación sobre la calidad visual del paciente deter-
minante. Mediante una campimetría podemos es-
timar las pérdidas funcionales de campo visual que 
presentará el paciente y, por consiguiente, saber si 
presentará problemas de movilidad o de sensibilidad 
en condiciones de iluminación concretas, entre otras 
cosas. Con un test de sensibilidad al contraste po-
dremos valorar qué perdidas frecuenciales presenta, 
y en qué condiciones de iluminación serán más evi-
dentes. Y, con un test colorimétrico podremos valo-
rar qué pérdidas colorimétricas son más evidentes y 
cómo le pueden afectar en la vida diaria.
Sin embargo, todas estas pruebas optométricas re-
quieren de una buena colaboración por parte del pa-
ciente. Esta colaboración debe de ser total; es decir, 
a nivel anímico el paciente debe de estar predispues-
to a colaborar y a hacer las pruebas lo mejor posible, 
pero también a nivel físico debe poder hacer dichas 
pruebas del modo más independiente posible, para 
no contaminar el resultado. En el primer caso, por 
norma general, los pacientes siempre presentan una 

buena predisposición a la colaboración en los exá-
menes visuales a los que son sometidos, pero no 
siempre pueden controlar el aspecto físico, debido a 
las patologías neurodegenerativas que padecen que 
pueden limitarles este aspecto.
Por tanto, parece que en patologías de tipo neuro-
degenerativo estimar la calidad visual del paciente a 
nivel subjetivo puede ser importante para ayudar al 
diagnóstico de las propias patologías según los cita-
dos estudios anteriormente, y para estimar la calidad 
de vida que presentan, aunque esto no siempre será 
posible debido a la falta de control sobre el aspecto 
físico a la hora de llevar a cabo dichas pruebas. Ac-
tualmente, estas pruebas optométricas están diseña-
das de modo que un paciente adulto sano las pueda 
realizar con una cierta facilidad. Pero, los pacientes 
con afectación neurológica ven incrementada su di-
ficultad a la hora de llevar a cabo dichas pruebas, 
lo que le supone al optometrista examinador una 
dificultad añadida también a la hora de valorar los 
resultados, ya que hay que alterar el procedimiento 
habitual a la hora de la realización de las medidas.
En este artículo se trata el problema que presentan 
estos pacientes en una enfermedad neurodegenera-
tiva como ataxia telangiectasia (AT). Esta patolo-
gía es una enfermedad genética rara, debida a una 
mutación en el gen ataxia-telangiectasia mutado16. 
Los pacientes sufren una degeneración neurológi-
ca progresiva, junto con otros problemas severos. 
La enfermedad se manifiesta desde la infancia y se 
caracteriza por ataxia cerebelar, inmunodeficiencia 
primaria, mayor predisposición a padecer tumores, 
alta sensibilidad a radiaciones ionizantes, proble-
mas endocrinos, disartria, baboseo, facias hipotóni-
cas típicas, ausencia o displasia de la glandula timo, 
infecciones pulmonares frecuentes, susceptibilidad 
a neoplasia, crecimiento anormalmente lento y en-
vejecimiento prematuro del pelo y la piel. A nivel 
ocular se puede encontrar telangiectasias en ojos y 
piel (que le dan el nombre a la patología) y apraxia 
progresiva de los movimientos oculares. En la ac-
tualidad no existe un tratamiento que cure la ataxia 
telangiectasia17,18.
No existen en la bibliografía estudios que avalen la 
calidad visual de estos pacientes, más allá de los ya 
referidos a motilidad ocular. En este artículo nos 
centramos en los inconvenientes de hacer una prue-
ba colorimétrica que puede arrojar mucha informa-
ción sobre su visión.
El objetivo del estudio es valorar si los pacientes 
con una enfermedad neurodegenerativa rara como la 
ataxia telangiectasia pueden ser evaluados con tests 
pensados para pacientes sin problemas neurodegene-
rativos. Para ello, se decidió valorar si estos pacientes 
presentaban problemas colorimétricos característicos 
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Figura 1

Valores TES, PTESRG y PTESBY presentados en el congreso SIYO 
de pacientes con AT (azul). En naranja se muestran los valores 
de normalidad para el rango de pacientes usado en el paráme-
tro TES (p<0.05).

Figura 2

Datos medios de los parámetros TES, PTESRG, PTESBY, de los 
tres pacientes a los que se les hizo la prueba en ambos ojos. 
Azul: primer ojo medido. Naranja: segundo ojo medido. (*): di-
ferencias estadísticamente significativas. 

Figura 3

Tiempos medios empleados por ojo en la realización del test 
de los tres pacientes a los que se les hizo la prueba en ambos 
ojos. 

Figura 4

Tiempos medios empleados en la realización del test en el 
primer ojo en pacientes con AT en el el grupo control. 
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¢ Resultados
Los resultados colorimétricos obtenidos en la 
prueba fueron ya publicados en el congreso in-
ternacional para jóvenes optometristas (SIYO) 
del 201820. En la f igura 1 se muestran los resul-
tados promedios que se obtuvieron. Lo que se 
observaron fueron pérdidas generalizadas fuera 
de parámetros normales. Todos los parámetros 
TES que se pudieron comparar con patrones 
de normalidad fueron significativamente peo-
res (p<0.05) excepto en un paciente; además, las 
pérdidas fueron más marcadas en el mecanismo 
azul-amarillo que en el mecanismo rojo-verde. 
En los pacientes en los que se llevó a cabo la 
medición en ambos ojos se observó una simetría 
en cuanto al tipo de pérdida de discriminación 
colorimétrica que presentaron, pero no así en 
cuanto a los valores TES obtenidos. En los tres 
casos analizados, el segundo ojo medido obtuvo 
siempre peores valores, y por tanto, según los va-
lores analizados, presenta una peor visión colori-
métrica que el primero (f igura 2). Estas diferen-
cias son estadísticamente significativas para el 
parámetro TES (p=0.034), y PTESBY (p=0.015), 
pero no para el parámetro PTESRG (p=0.067).
Respecto al tiempo empleado en la medición, 
se realizaron dos análisis: el primero respecto al 
tiempo empleado por cada ojo en aquellos pa-
cientes en los que las medidas fueron en ambos 
ojos (f igura 3), y luego comparando con los pa-
cientes del patrón de normalidad (f igura 4). En 
el primer caso, se observa que los pacientes em-
plean un tiempo mayor en el segundo ojo y que 
en todos los casos tardan bastante más en finali-
zar las pruebas que un paciente del patrón.

¢ Discusión
Existe muy poca bibliografía que haga referencia 
a esta enfermedad rara en lo que se refiere a su 
sintomatología en el sistema visual. Lo que sí que 
se observó es que los pacientes de AT presentan 
deficiencias en la visión del color. Esto pone de 
manifiesto que esta patología neurodegenerativa 
presenta problemas visuales funcionales más allá 
de las telangiectasias oculares típicas de la pato-
logía21,22. 
Tal y como ya se comentó en los resultados ya 
publicados, el hecho de que el mecanismo co-
lorimétrico más dañado sea el azul-amarillo en 
estos pacientes es un indicativo de que el enveje-
cimiento prematuro que sufren, dentro de su sin-
tomatología, también afecta a su sistema visual, 
causando un efecto parecido al que se produce 
en pacientes normales debido a la edad21-23. Esto 
confirma la necesidad de realizar pruebas de este 

y si el test Farnsworth-Munsell de 100 tonos em-
pleado para ello era un test óptimo para evaluar a 
estos pacientes.

¢ Metodología Experimental
Las medidas se llevaron a cabo en las instalacio-
nes de la Clínica Optométrica de la Fundació Lluís 
Alcanyís. Para hacer el estudio, se evaluaron 6 pa-
cientes de edades comprendidas entre los 11 y los 
28 años diagnosticados de ataxia telangiectasia 
pertenecientes a la Asociación Española de Ataxia 
Telangiectasia (AEFAT). Todos ellos firmaron un 
consentimiento informado y, en el caso de los pa-
cientes menores, dicho consentimiento lo firmó su 
tutor legal. En todo momento, los pacientes estuvie-
ron acompañados por un familiar o tutor legal. El 
estudio se adhiere al protocolo de Helsinki respecto 
a la investigación en seres humanos.
Las pruebas se llevaron a cabo por ópticos-opto-
metristas experimentados. A todos los pacientes se 
les compensó ópticamente para evitar distorsiones 
en los resultados y se les realizó una prueba colori-
métrica de Farnsworth-Munsell de 100 tonos con 
la compensación óptica obtenida. Inicialmente, se 
intentó hacer dicha prueba en ambos ojos, pero esto 
solamente se consiguió en tres de los seis pacientes. 
Al resto, se les hizo la prueba únicamente en el ojo 
dominante sensorial. Todos los pacientes realizaron el 
test bajo iluminante específico D65 y sin iluminación 
ambiente que pudiese distorsionar los resultados. Para 
el análisis de los datos se utilizó un programa desarro-
llado por la Universidad de Valencia y la Universidad 
de Alicante, denominado “Procesado de datos del test 
FM100h”. En todas las medidas se estimó el tiempo 
medio en realizar la prueba por ojo del paciente.
Para tener una estimación del tiempo medio emplea-
do en la realización de la prueba en pacientes sanos, 
se seleccionaron 10 pacientes de edades comprendi-
das entre los 19 y 21 años (8 mujeres y 2 hombres) 
que realizaban por primera vez la prueba, y se les pasó 
el test colorimétrico bajo las mismas condiciones en 
las que se les pasó a los pacientes con AT.
Para el análisis de los resultados, se calcula-
ron los valores medios TES y pTES rojo-verde y 
azul-amarillo con el criterio de Kinnear19. Los va-
lores se compararon con los de la base de norma-
lidad medida en cuanto a los tiempos empleados 
en realizar la prueba. Los parámetros propios del 
dispositivo se compararon con bases de normalidad 
por edad en casos de existir. Dado que la muestra 
es baja, se aplicaron tests estadísticos no paramé-
tricos (U-Mann de Whitney) para las comparati-
vas. Se consideró que dos muestras fueron estadís-
ticamente significativas cuando el valor de p fue 
menor de 0.05.
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el rojo-verde. La dificultad que presenta es que, en 
las últimas ediciones existen autores que apuntan 
a que hay un alto grado de metamerismo entre los 
colores utilizados, lo que hace que las variaciones 
en el iluminante sean más críticas a la hora de pa-
sar el test al paciente24.
También se podrían usar anomaloscopios con este 
tipo de pacientes, pero esta prueba, pese a ser muy 
fiable, es larga de realizar, lo que limita su uso en 
pacientes de AT debido a la fatiga producida por 
sus limitaciones físicas. Otra buena opción podría 
ser el uso del test D-15, ya que es un test que puede 
detectar y gradar los dos tipos de defectos, pero el 
problema que presenta sigue siendo el de la parte 
mecánica, ya que el paciente debe realizar la orde-
nación de manera independiente y sin ayuda, y las 
limitaciones de movilidad que presentan los pacien-
tes de AT sigue dificultando su uso.
Existen otras patologías que provocan sintoma-
tología a nivel físico similar al presentado por 
nuestros observadores. Pacientes con Parkinson 
también presentarán una movilidad reducida en 
las manos25, lo que también les imposibilita para 
poder hacer este tipo de test. Y, en general, todas 
aquellas patologías que implican una limitación 
en los movimientos de las manos y del habla, pre-
sentarán dificultades en la realización de pruebas 
colorimétricas convencionales, debido a su diseño 
no pensado para este tipo de pacientes. De hecho, 
en nuestro estudio, debido a las dificultades físicas, 
los pacientes que accedieron a la ayuda inicial de 
sus familiares, detectamos en ellos un grado im-
portante de coacción por parte de los mismos, ya 
que los familiares localizaban fácilmente que los 
pacientes de AT colocaban de manera incorrecta 
las piezas. De hecho, en algunos casos, para no 
contaminar el resultado, se decidió apartar al fa-
miliar de la prueba. Habría que rediseñar este tipo 
de test de tal modo que fuese eficiente a la hora de 
tanto detectar como gradar las anomalías cromáti-
cas, como eficiente a la hora de que estos pacientes 
lo pudiesen realizar sin ayuda externa que pudiese 
contaminar el resultado. 

¢ Conclusiones
Tras la realización de este estudio, se concluye que 
los pacientes con ataxia telangiectasia presentan al-
teraciones colorimétricas que probablemente pue-
dan ayudar a su diagnóstico como prueba no inva-
siva. Estas pruebas pueden ayudar a describir su ca-
lidad visual. Pero, para llevar a cabo dichas pruebas 
colorimétricas, no se deberá utilizar el dispositivo 
empleado en este estudio. Habrá que adaptar dicha 
prueba para facilitar la valoración de la visión del 
color y obtener valores más fiables.

tipo a estos pacientes para poder valorar correcta-
mente su calidad visual y analizar si alguna de ellas 
podría ser buena para contribuir al diagnóstico de 
dicha patología.
Sin embargo, hay que tener varios aspectos en 
cuenta. El primero es el bajo número de pacientes 
analizados. A la hora de realizar cálculos, cierta-
mente se dispone de una muestra baja, pero no hay 
que olvidar que este tipo de pacientes son pacientes 
que padecen una enfermedad rara, por lo que di-
fícilmente se podrá conseguir una muestra mayor.  
El segundo aspecto está relacionado con el tiempo 
empleado por los pacientes de AT en llevar a cabo 
la prueba. Si analizamos primero los datos de los 
tres pacientes que llegaron a completa ambos ojos, 
se observa que existe una correlación entre el peor 
resultado obtenido con el segundo ojo y el mayor 
tiempo empleado en el mismo para llevar a cabo la 
prueba. Estos resultados no serían los esperados en 
pacientes sanos, ya que, en estos casos, el resultado 
del primer ojo suele ser peor que el obtenido en el 
segundo, debido al efecto aprendizaje. Además, por 
el mismo motivo, el tiempo empleado en la rea-
lización de la prueba en el segundo ojo suele ser 
también menor. 
Si además los resultados se comparan con pacientes 
sanos, la diferencia es mucho más evidente, lo que 
muestra una clara dificultad de los pacientes de AT 
para llevar a cabo la prueba. Todos estos datos mues-
tran por tanto que el test colorimétrico Farnswor-
th-Munsell no parece la prueba más idónea para ana-
lizar la visión del color de pacientes AT, ya que la fa-
tiga que provoca dicha prueba por los impedimentos 
físicos que presenta la patología a la hora de llevar a 
cabo el test con independencia, genera que los resul-
tados se puedan falsear. Este puede ser el motivo de 
que los valores del segundo ojo analizado sean peores 
que los del primero.
Un modo de solventar este problema podría ser 
buscar algún test fiable disponible en el mercado 
cuya colaboración por parte del paciente fuese me-
nor. Una opción podría ser el test Ishihara, pero 
este test plantea dos problemas para este tipo de 
pacientes: el primero que es un test que detecta 
pero no grada el defecto, lo cual nos impide esti-
mar correctamente su calidad visual, y que es un 
test pensado para detectar defectos rojo-verde, por 
lo que no seríamos capaces de detectar los defectos 
mayoritarios de los pacientes de AT.
Existen más tests en el mercado. Uno de ellos es 
el American Optical Hardy-Rand-Rittler Pseudoiso-
chromatic plates (AO-HRR). Es un test parecido al 
Ishirara, pero que sí que es capaz de detectar am-
bos tipos de defectos rojo-verde y azul amarillo, y 
de gradar el defecto azul-amarillo, pero no no así 
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