Universidad deValladolid

FACULTAD DE CIENCIAS

Grado en Optica y Optometria

MEMORIA TRABAJO FIN DE GRADO TITULADO

Los sindromes de Down en el gabinete
optometrico

Presentado por: Blanca Pérez Martin
Tutelado por: Isabel Arranz de la Fuente
Tipo de TFG: Revision

En Valladolid a, 20 de Mayo de 2016



Pérez B. Los sindromes de Down en el gabinete optométrico

INDICE

INTRODUGCCION. .. oo e 1
CAPITULO 1. METODOLOGIA. ... 3
CAPITULO 2. EL SINDROME DE DOWN. GENERALIDADES.................... 3
CAPITULO 3. CARACTERISTICAS OPTOMETRICAS ... ..ot 4
3.1, AQUOEZA VISUAL. ... 4
2 € (o] g (=] 1 €= o1 1 1Y/ 0 P 5
3.3, ACOMOTACION. e 7
3.4, VISION DINOCUIAT . . ... e e i 7
CAPITULO 4. CARACTERISTICAS OCULARES. ...t 10
4.1, Medidas DIOMAIICAS. . ..ottt e e 10
4.2, EStrUCIUra MACUIAT. ...t 13
4.3.  ARCIraCiONES OCUIAIES. ...ttt 14

CAPITULO 5. MANEJO DEL PACIENTE CON SINDROME DE DOWN EN EL

GABINETE OPTOMETRICO......uuiiiiiiie e, 15
5.1. Compensacion del error refractivo............cocoviiiiiiiiii, 15
5.2. Empleo de lentes bifocales........ ..o 16
CONCLUSIONES. ..ot 17

BIBLIOG RAF A . .o 18



Pérez B. Los sindromes de Down en el gabinete optométrico

Abstract

This bibliographic revision shows that the patients with Down’s syndrome
present some alterations and signs at ocular level, and compare them with
general population.

It is about patients in whom exist a high prevalence of refractive errors,
which increase with age, attributed to a failure in the emmetropisation process.
The different studies about Down’s syndrome, reveal the existence of a reduced
capacity for accommodation, high hyperopia and strabismus, whose prevalence
also changes depending of patient’s age.

Since years ago has been studied this population thoroughly, during
different time periods, and the most common ocular signs that we can find are,
the upwards slanting of the palpebral fissures, the epicanthal folds, the
blepharitis and the cataracts. In the same way, certain biometric parameters,
like the keratometry or the corneal thickness, are different from the general
population parameters.

Finally also describe how the bifocals can benefit these patients, acting in
their accommodative system.

If all characteristics and reasons of appearance are known, the
professionals could evaluate to these patients correctly, and act accordingly,
trying to get a better visual development, if acting at an early age.

INTRODUCCION

El sindrome de Down, también conocido como trisomia del 21, se trata
de la cromosomopatia mas frecuente . Estamos ante una anomalia
cromosOmica numérica, que se caracteriza por la presencia de un cromosoma
de mas, es decir, que algunas de las células del cuerpo contienen el
cromosoma 21 por triplicado, en lugar de mostrar los dos que se presentan

(ha)bitualmente. Se trata por tanto, de un trastorno debido a factores genéticos
3,6

A su vez, podemos encontrar 3 tipos de sindrome de Down, en funcién
de si la trisomia 21, se produce por una falta de disyuncién meidtica, una falta
de disyuncién mitética o por traslocacion ®.Se trata de una patologia que lleva
asociada a ella multiples y variadas alteraciones, que se citaran mas adelante.

La incidencia global de este sindrome se encuentra en torno a 1 de cada
600-800 recién nacidos vivos . No obstante estos valores de incidencia varian
en funcion de la edad de la madre, siendo mas elevados a mayor edad materna
L9 De esta forma, mientras que en madres de 25 afios existe una incidencia
de 1 por cada 1250 nacidos vivos, la incidencia en las madres de 45 afos es
de 1 por 30 recién nacidos vivos ¢ 7).

A pesar de todo, se puede confirmar que el Sindrome de Down se
diagnostica cada aflo con menor frecuencia. Esto se refleja en los datos que
proporciona la Federacion espafiola de instituciones del Sindrome de Down
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(FEISD), relativos al periodo de tiempo 2002-2006, y en los proporcionados por
el Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC), del
1980 al 2005®. Durante estos afios ha existido una disminucién de la
incidencia, pasando de 16,5 nacidos con Sindrome de Down por cada 10.000
nacidos vivos en el 1988, a 7,40 recién nacidos con Sindrome de Down por
10.000 nacidos vivos en el 2005®. De esta forma, alcanzamos una disminucién
anual media de 0,41 casos menos de sindrome de Down, por cada 10.000
nacidos vivos. ©

Esta reduccion de la incidencia, puede estar debida, en parte, al hecho
de que actualmente podamos realizar pruebas prenatales, y diagnosticar por
tanto ciertas alteraciones genéticas antes del nacimiento. Segun los datos que
recoge la FEISD, en un tercio de los embarazos en los que el feto presenta
alguna alteracién cromosémica de este tipo, se induce el aborto ©.

En Espafa, residen alrededor de 32.000 personas con Sindrome de
Down, segun una encuesta realizada por el Instituto Nacional de Estadistica en
1999.

Se ha comprobado, que la vida de estas personas es cada vez mas
larga y existe un mayor numero de casos que alcanzan la edad adulta,
pudiéndose desenvolver y llevar a cabo la vida diaria con total autonomia.

El objetivo de la realizacion de este TFG, es describir de la forma mas
amplia posible, algunas de las caracteristicas oculares y consecuencias
visuales, que presentan y manifiestan los pacientes con sindrome de Down.

Como objetivos secundarios se busca:

1. Definir cada una de las alteraciones que lleva asociadas este sindrome,
desde un punto de vista oftalmoldgico y optométrico.

2. Resaltar la repercusién que estas alteraciones oculares tienen en el
desarrollo visual, pudiendo llegar a producir situaciones irreversibles.

3. Concienciar a cerca de la importancia que tiene una adecuada
exploracion y un tratamiento precoz.

En primer lugar, hay que conocer adecuadamente, los hallazgos
oculares y optométricos mas frecuentes que podemos encontrar en el sindrome
de Down. Después de eso, hay que analizar la existencia de posibles
relaciones entre algunas de esas alteraciones visuales, y como pueden afectar
negativamente a la funcion visual de paciente. Finalmente, conocido todo lo
anterior, hay que saber cémo actuar ante un paciente de este tipo,
consiguiendo que tenga las menores repercusiones posibles.
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CAPITULO 1. METODOLOGIA

Al tratarse de una revision bibliografica, el desarrollo del trabajo, asi
como los datos relevantes con los que justificamos nuestras explicaciones,
estan basados en distintos tipos de estudios y articulos, realizados por diversos
investigadores, a lo largo de los afios.

La basqueda de informacion se ha llevado a cabo mediante la utilizacién
de Scopus, Web of Science, Almena Plus y Google académico.

Se ha tratado que los datos seleccionados sean lo mas recientes
posibles, para asi poder tener una idea actual del tema al que nos referimos.
De las 49 referencias bibliograficas que se utilizan para basar el desarrollo del
trabajo, 28 son relativas al periodo de tiempo 2000-2016. El resto de la
bibliografia, relativa a afios anteriores, nos sirve para fundamentar ain mas los
hallazgos y resultados, y poder apreciar algunas comparaciones que se
observan con el paso de los afios.

Por otra parte, tenemos en cuenta, que no todos los estudios utilizan el
mismo tamafo de muestra, las mismas técnicas de medida, ni pacientes de la
misma edad. Todos estos factores, entre otros, influyen en los resultados y las
hipotesis que se extraen de los estudios. Es por ello, que en el presente
documento, tenemos en consideracion estos aspectos a la hora de seleccionar
la informacién necesaria.

CAPITULO 2. EL SINDROME DE DOWN. GENERALIDADES.

Esta alteracion fue descrita por primera vez en 1866 por John Langdon
Haydon Down, mediante la E)ublicaci()n de su articulo, “Observations on an
ethnic classification of idiot” ?¥.

Langdon era en ese momento, director del Asilo para retrasados
mentales de Earlswood, en Inglaterra, en el cual estudié y analiz6 a todos sus
pacientes de forma minuciosa. Sin embargo, él no definié los factores o las
causas cientificas que podian provocar dicha patologia, si no que consideraba
que se trataba de una forma de retroceso en la evolucion del hombre. Este
también introdujo los términos de mongolismo o mongol, que posteriormente
fueron retirados, por ser ofensivos y peyorativos.

Mas tarde, Jérdme Lejeune, apoyado por Gautier y Turpin, en 1958, fue
quien descubrié las causas que daban lugar a dicho sindrome, encontrando la
presencia de material genético extra en el cromosoma 21 de estos pacientes .

Este trastorno puede ser diagnosticado en base a una serie de rasgos
clinicos, pero sin ser ninguno de ellos especifico de la enfermedad .

El nUmero de rasgos clinicos necesarios para realizar este diagnoéstico
varia de unos estudios a otros. Asi por ejemplo, Jackson #? sugiere 25 signos
clinicos, Fried *¥ utiliza 8, mientras que Martinez- Frias ¥ se basa en 11. No
obstante, todos los estudios coinciden en que, sean cual sean los signos


https://es.wikipedia.org/wiki/John_Langdon_Haydon_Down
https://es.wikipedia.org/wiki/John_Langdon_Haydon_Down
https://es.wikipedia.org/wiki/J%C3%A9r%C3%B4me_Lejeune
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seleccionados, la presencia de uno solo de ellos no puede dar lugar al
diagndstico, sino que se necesita la aparicion de varios.

Algunos autores como, Martinez-Frias , concluyen que los rasgos
clinicos més especificos en el Sindrome de Down son, la laxitud articular, las
hendiduras palpebrales oblicuas, la hipotonia generalizada y la piel sobrante en
la nuca.

Sin embargo, no debemos olvidar, que el diagnostico definitivo lo
determinara el analisis cromosomico, mediante la realizacion de un cariotipado.
Actualmente, este estudio cromosémico, se realiza en todos aquellos individuos
en los que se sospecha de la presencia del sindrome, en lugar de basarnos
Gnicamente en la existencia de una serie de rasgos clinicos.

Por tanto, en los pacientes con sindrome de Down nos podemos
encontrar diferentes signos clinicos y caracteristicas significativas, tales como,
deficiencia o retraso mental, retraso del crecimiento, braquicefalia, eritema
facial continuo, manchas de Brushfield, anomalias cardiacas congénitas,
hiperlaxitud ligamentosa, displasia de la segunda falange del quinto dedo,
manos pequefias, e hipotonia, entre otros ®.

CAPITULO 3. CARACTERISTICAS OPTOMETRICAS

El sindrome de Down produce diversas alteraciones, pudiendo aparecer
afectadas varias caracteristicas y funciones del sistema visual. Entre ellas
encontramos, el error refractivo, la acomodacién, la agudeza visual (AV) y la
vision binocular, como detallamos a continuacion.

3.1.Agudeza visual

Los niflos con sindrome de Down no consiguen alcanzar valores
normales de AV a medida que crecen y se desarrollan, presentando agudezas
inferiores a las que se encuentran en la poblacién general.

Segln Courage “¥, hasta los 6 meses de edad los valores de AV son
normales. Sin embargo, otros estudios muestran que a edades mas avanzadas
se empieza a sufrir una disminucién de la visién ***®, con resultados diferentes
segun el método de medida empleado.

Woodhouse ™, al medir la AV de cerca, empleando métodos como las
tarjetas de Teller, encontré6 que con menos de 2 afos de edad, la AV era
practicamente igual en nifios con sindrome de Down que en el grupo control.
No obstante, a partir de los 2 afios, la AV empeoraba o no mejoraba, en estos
nifios con Sindrome de Down. Como la AV estaba medida en vision proxima,
se podria pensar que este descenso era debido a la menor respuesta
acomodativa que presentan estos pacientes, ya que si la acomodacion era
menor a la exigida para una determinada distancia en cerca, la vision estaria
reducida.
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Por otro lado, Little ®® evalud la AV en visién lejana, realizando la prueba
a 3 metros de distancia y con la correccion adecuada. En este caso, la
acomodacion no es tan influyente como cuando se realiza la medida en vision
proxima, y afectard& menos a los resultados. Los valores obtenidos, sin
embargo, también mostraron que la AV era menor en el grupo con sindrome de
Down (6/13), que en el grupo control (6/5), es decir, que la AV no estaba
influida por la acomodacion.

Un aspecto que hay que tener en cuenta en la evaluacion de la AV, es la
seleccién del tipo de test empleado, ya que dependiendo de la edad y de la
capacidad cognitiva que tengan estos pacientes, no todos los test seran
apropiados. Se ha demostrado que, el Test de Teller es necesario usarlo en un
85% de los niflos menores de 5 afios, mientras que por el contrario, no se
necesita emplear este método en ningun nifio de mas de 12 afios, ya que
tienen suficiente capacidad para realizar la prueba con la E de Snellen ®®. Se
puede concluir que el test de Teller, es la prueba mas util para evaluar la AV
en los pacientes con sindrome de Down, especialmente cuando son mas
jovenes ®.

Por otra parte, se penso que la falta de cooperacién o la disminucion del
rendimiento visual del paciente, podria ser la causa de esta reduccion de la
vision, siendo mas dificil obtener una medida fiable de la AV. Para resolver esta
duda, utilizaron la técnica de los potenciales visuales evocados ©, debido a que
ésta, Unicamente requiere la fijacion por parte del paciente, y proporciona
resultados fiables. Con este método, la AV de los pacientes con sindrome de
Down seguia siendo menor que la de la poblacion general. De esta forma, se
llega a la conclusién de que la reduccién de la atencion no justifica la presencia
de una menor AV en estos pacientes.

Se puede confirmar, que aunque la AV presente valores normales en los
primeros meses de vida, ésta va disminuyendo significativamente a medida que
la edad aumenta ©.

Con todo esto, se puede decir que, la medida de la AV en el sindrome
de Down, parece estar influenciada por la edad, el tipo de test empleado y el
desarrollo cerebral ©.

3.2.Error refractivo

En torno a un 80% de los pacientes con Sindrome de Down presenta
algun tipo de error refractivo significativo ®. Estos defectos de refraccién son
notablemente mas frecuentes que en la poblacién general & 27.

Sin embargo, es complicado comparar esta prevalencia de errores de
refraccion, ya que no todos los estudios utilizan los mismos criterios para definir
la_hipermetropia, la miopia y el astigmatismo ® ° 9 como se muestra en la
Tabla 1.
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Criterio hipermetropia Prevalencia hipermetropia en Sindrome de
Down
+0,50 D 80% (Doyle et al.)'"®
+1,00D 56% (Paudel et al.)®®
+2,00 D 57% (John el al.)

. . . . Lz . . . . . (8,9,10
Tabla 1. Porcentaje de prevalencia de hipermetropia en funcién del criterio que se utiliza para definir su existencia ¢ )

A pesar de ello, la mayoria de estudios coinciden en que, el error
refractivo méas frecuente en estos pacientes es la hipermetropia © . No
obstante, un menor nimero de estudios, encuentran mayor prevalencia de
miopia “9

Por otro lado, al nacer, la prevalencia de ametropias es similar tanto en
los nifios con sindrome de Down como en los grupos control ®. Sin embargo,
en los pacientes con sindrome de Down, el error refractivo se incrementa con el
tiempo @7,

Woodhouse ™ demuestra que, en los pacientes sin sindrome de Down,
los errores refractivos disminuyen desde la edad infantil a la primaria, es decir
experimentan emetropizacion . En cambio, los nifios de primaria con
sindrome de Down, presentan un error refractivo significativo mayor que el
grupo control. Unicamente un 25% de los nifios con sindrome de Down
muestra emetropizacion, y sus errores refractivos tienden a progresar en
direccion opuesta a la emetropia. "

Este aumento o mantenimiento del error refractivo con la edad, se cree
que puede estar debido a un fallo en el proceso de emetropizacién ¢ 2,
pudiendo estar causado, entre otras cosas, por acomodacion inexacta, bajos
niveles de trabajo en cerca combinados con altos niveles de actividad al aire
libre y cambios en la corteza visual.

Ademés de la hipermetropia, el astigmatismo también presenta una
prevalencia significativa ??, demostrandose a su vez, que el astigmatismo
oblicuo tiende a aumentar su frecuencia con la edad “*¥. Ljubic @ vy
Woodhouse 2, también demostraron que la incidencia de astigmatismo
aumenta con la edad.

Frecuencia

Hipermetropia >2+0,50D 80 %
>+ 2,00D 57 %
Miopia <-0,50 D 18-25 %
Astigmatismo >1,00D 67-74%
Emetropia Entre -0,50 D y +0,50 D 2%
Entre -0,50 D y +1,00 D 19%

. o . . . 8,10
Tabla 4. Frecuencia con la que las distintas ametropias aparecen en los pacientes con sindrome de Down.( )

También se expone que, las anisometropias mayores o iguales a 1,00

dioptria, aparecen con mas frecuencia en los pacientes con sindrome de Down
(8,10)
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Por lo tanto, los nifios con sindrome de Down tienden a hacerse mas
amétropes o a mantener su error refractivo con la edad, pudiendo ser la falta de
emetropizacion la justificacion de este comportamiento refractivo, siendo una
de las caracteristicas que los diferencia de la poblacién general. Esto también
podria explicar el hecho de que la AV sufra una disminucion con la edad.

3.3.Acomodacioén

Segun distintos estudios, entre el 55-100%%Y de las personas con
sindrome de Down, tienen una capacidad de acomodacién reducida
(hipoacomodacién) 5 718 con un retraso o lag de acomodacién medio, en el
55% de los casos %, superior a +1,00D, mientras que los pacientes sin esta
patologia presentan un retraso o lag de acomodaciéon de +0,33D + 0,30D, a
una distancia de 24,6cm ®°. Es decir, que los pacientes con sindrome de Down
hipoacomodan mas de lo normal.

Para medir la amplitud o la capacidad de acomodacion de estos
pacientes, lo mejor es emplear métodos objetivos ©, como la retinoscopia.

Woodhouse ®®)| realizando las medidas pertinentes, demostré que, el
92% de los nifios con sindrome de Down (6-14 afios), tenian una amplitud de
acomodacion inferior a 10,00D, que es lo que le corresponderia a un adulto de
20 afos segun la tabla de Donders. Por el contrario, solamente un 7,6 % de
los pacientes del grupo control tenian una amplitud de acomodacion tan baja.
Aproximadamente en un 50% de los pacientes con sindrome de Down, la
amplitud de acomodacién es inferior a 4,00D . Esto hace, que los pacientes
sin una adecuada correccién, tengan dificultades para realizar tareas en vision
proxima.

Todo esto, se pensé que podia ser debido, a que los pacientes con
sindrome de Down podrian experimentar una presbicia mas temprana, por los
cambios prematuros que sufre su cristalino ®?. Sin embargo, se demostré ®
que estos pacientes no tienen el mismo comportamiento, a la hora de
hipoacomodar, que los adultos présbitas. Es decir, no intentan usar toda su
reserva acomodativa, sino que hipoacomodan independientemente de la
distancia. Por otra parte, Haugen ®® probé que, los pacientes con sindrome de
Down con y sin acomodacion reducida, presentaban un grosor y potencia
cristalineanos similares, por lo que la estructura del cristalino no estaba claro
que fuera una posible causa.

También se ha encontrado que existe una cierta relacién entre la
acomodacion y el error refractivo, observando que los pacientes con sindrome

de Down y acomodacién reducida poseen con mas frecuencia hipermetropia
(29)

3.4.Vision binocular

Otro de los hallazgos tipicos y caracteristicos de los pacientes con
sindrome de Down es el estrabismo. De nuevo, segun los distintos estudios, la
incidencia sera diferente, pero todos coinciden en que su frecuencia es mucho
mayor gue en la poblacién general, con una alta prevalencia de endotropia.
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Vamos a centrarnos en evaluar el tipo, la edad de aparicion y sus
consecuencias.

En cuanto a la prevalencia del estrabismo, nos encontramos con valores
de entre 19-34%%% 2"30) No obstante, Haugen y Hgvding ®? recientemente,
muestran que un 42% de su muestra presenta estrabismo, dentro de los cuales
el 84% son casos de endotropias. Este mayor porcentaje puede ser debido a la
mayor edad de la cohorte.

A su vez, la forma mas comun de estrabismo en el sindrome de Down es
la_endotropia, existiendo muy pocos casos de exotropias y desviaciones
verticales “*Y (Tabla 2). Por otra parte, también se puede observar, que la
mayoria de estos estrabismos endotrépicos son adquiridos ?®2?, es decir, que
su aparicién se produce a partir de los 6 meses de edad V. Los casos de
endotropias congénitas son minimos, siendo su frecuencia muy parecida a la
de la poblacién sin sindrome de Down (1-2%) ©V. Este hallazgo es contrario al
gue presenta la poblacion general, en la cual, las endotropias congénitas son

més frecuentes que las adquiridas ©?.
i

26, 30,31,
Tabla 2. Frecuencia del tipo de estrabismo en sujetos con sindrome de Down. ( )

El estrabismo en estos pacientes aparece a la edad media de 4,5 + 3
anos, segun los datos del estudio longitudinal que llevaron a cabo Haugen y
Hgvding, en un total de 60 niflos analizados, durante un periodo de tiempo
medio de 2 afios ®Y. Este momento de aparicion mas tardio se pensé que
podria relacionarse con el fallo en el proceso de emetropizacién y con la
aparicion de endotropias en los casos de hipermetropias no corregidas y
acomodacion reducida.

Por otro lado, Haugen y Hevding ©V también encontraron que la
hipermetropia aparece con mas frecuencia en los pacientes que tienen
estrabismo que en los que no lo tienen, y que a mayor cantidad de
hipermetropia, mayor porcentaje de nifios con estrabismo. Sin embargo, esta
correlacion de ametropia (hipermetropia) con estrabismo, no se encuentra en el
caso del astigmatismo. Con ello pensaron que la hipermetropia no corregida
podria ser la causa de un estrabismo.

Se puede confirmar con esto, que la gran mayoria de pacientes con
endotropia adquirida, presentan hipermetropia significativa (> +4,00D) ©®.
Mientras que los pacientes con errores refractivos proximos a la emetropia o
con hipermetropias bajas, tienen menos tendencia a que aparezca endotropia
®) por el contrario, Cregg M. ®” manifesté que, segin sus resultados, la

8
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prevalencia del estrabismo no presentaba diferencias significativas, entre los
pacientes emétropes, miopes e hipermétropes.

Existen varios estudios que muestran una clara asociacion entre la
acomodacion reducida, la hipermetropia y el estrabismo, en los pacientes con
sindrome _de Down; si bien, no se puede decir que entre ellas exista una
relacién causa efecto. En un estudio llevado a cabo por Stewart et al. 9, se
encontré que, el grupo con sindrome de Down y acomodacion reducida, era el
MAs propenso a presentar alta hipermetropia y estrabismo.

Ante todo esto, se intentan encontrar posibles razones que puedan
justificar por qué estas caracteristicas, normalmente, aparecen asociadas en el
sindrome de Down.

Es conocido que, una persona con un desarrollo normal y con una
hipermetropia elevada, en general tiende a hiperacomodar, pudiéndose
provocar una endotropia, debido a la relacién acomodacién-convergencia. Sin
embargo, este razonamiento no es valido en el sindrome de Down, donde la
capacidad acomodativa es mas reducida, y no se puede decir que el
estrabismo esté causado por la hipermetropia.

Por otro lado, en la poblacién general, ante un déficit de acomodacién,
se puede generar un exceso de convergencia, para intentar compensar ese
déficit, y que esto dé lugar a una endotropia. A los pacientes con sindrome de
Down, endotropia, acomodacion reducida, se les podria asignar una
explicacién similar @, para explicar asi una posible causa de ese estrabismo.
Sin embargo, deben existir mas factores causantes, ya que la debilidad
acomodativa también la presentan los pacientes sin estrabismo .

Desde otra perspectiva, también nos podemos fijar y evaluar la relacion
entre la ambliopia y el estrabismo. En los pacientes con sindrome de Down, la
frecuencia de ambliopia se encuentra en torno al 17%*®. Esto se podria evitar
o disminuir llevando a cabo examenes periddicos y correcciones adecuadas de
los errores refractivos a una edad temprana. Si conseguimos que el nifio con
sindrome de Down alcance la mejor AV posible, podremos prevenir la
ambliopia y el posible desarrollo de estrabismos.

Sin embargo, segun Haugen y Hgvding, en los casos de pacientes con
estrabismo, a los que se pudo medir la AV, la ambliopia apenas estaba
presente ®Y.Esto explica que si la desviacién de los ejes oculares se produce a
una edad mas tardia, como ocurre en la mayoria de estos estrabismos, puede
existir un menor riesgo de desarrollar ambliopia estrabica.

Por otro lado, algunos estudios intentaron comprobar si existia alguna
relacion entre el dafio cerebral y el estrabismo en estos pacientes con
sindrome de Down. Por un lado, Schiavi ®®, empezé a mencionar que el dafio
cerebral podia contribuir a la aparicion del estrabismo concomitante en estos
pacientes. Sin embargo, otros estudios ®*3 que evaluaron a pacientes con
pardlisis cerebrales y defectos neurolégicos, encontraron que tanto las
exotropias como las endotropias se manifestaban con frecuencia parecia, e
incluso que podian existir mas casos de exotropias. Esto rechazaba la idea de
gue el dafo cerebral fuera uno de los principales factores causantes del
estrabismo en el sindrome de Down ®Y,
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Ademas de eso, el nistagmus aparece en un 8,3% de los pacientes con
sindrome de Down ®Y. No obstante, existen diferencias en cuanto a su
prevalencia, dependiendo del estudio que observemos, debidas a la poblacion
seleccionada, la edad (ya que a mayor edad, mayor prevalencia) o a los
métodos de evaluacion.

Si hablamos de anisometropia, nos encontramos que su aparicion es
escasa ?"Y, |o cual parece impresionar, debido a la elevada prevalencia de
estrabismo en estos pacientes. La justificacidn que puede explicar esto, es que
la anisometropia se desarrolle después un tiempo de que aparezca el
estrabismo ©°).

A pesar de todo esto, la funcion binocular no tiene por qué estar
alterada. Esto lo demostraron Haugen y Hgvding Y, al comprobar que, de
todos los pacientes con estrabismo, el 44% superaban los test de estereopsis
(Lang y Titmuss). Respecto a este punto, la informacién es aun limitada, y no
existen muchos articulos al respecto.

Como conclusién general podriamos decir que, la gran mayoria de los
pacientes con sindrome de Down con estrabismo, suelen presentar
inicialmente endotropias adquiridas, y en general son hipermétropes. Se puede
observar también, que la etiologia del estrabismo en el sindrome de Down, no
es debida a una endotropia acomodativa, como generalmente ocurre en la
poblacién general. Es por tanto, de gran importancia, tratar los defectos de
refraccion lo antes posibles, ya que como vemos, aparecen asociados con
otras alteraciones. E igualmente importante es detectar y manejar lo antes
posibles los casos de estrabismos, y tratar incluso las desviaciones latentes,
para evitar que puedan producir consecuencias adversas.

CAPITULO 4. CARACTERISTICAS OCULARES
4.1.Medidas biométricas

Al realizar las medidas de pardmetros biométricos en los ojos de los
pacientes con sindrome de Down, también aparecen diferencias significativas
respecto a la poblacién general. Los estudios ®” nos informan que podemos
encontrarnos con, corneas mas delgadas, valores mas elevados de
gueratometria, astigmatismos oblicuos, cristalinos mas delgados, y potencias
cristalineanas mas bajas, como se puede observar en la Tabla 3. Lo que se
busca con estos estudios, es intentar encontrar alguna relacion entre, estos
valores biométricos y otras caracteristicas especificas que estan presentes en
el sindrome de Down.
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Sindrome de Down Grupo control
(n= 34-46) (n=51)

Queratometria (D) 46,39 +1,95 43,41 +1,40
Espesor corneal (mm) 0,48 + 0,04 0,55+ 0,03
Astigmatismo corneal (D) 2,00 + 1,59 0,82 + 0,55
Profundidad de la camara anterior 3,45+0,34 3,40 £ 0,23
(D)
Longitud axial (mm) 22,44 +£1,42 23,31+1,01
Espesor cristalino (mm) 3,27 + 0,29 3,49 £ 0,20
Potencia total cristalino (D) 17,70 + 2,36 19,48 + 1,24
Curvatura superficie anterior del 15,12 + 2,63 14,65 + 1,29
cristalino (mm)
Potencia superficie anterior del 5,64 £ 0,91 5,71 £0,49

cristalino (D)

Tabla 3. Valor medio de los parametros biométricos oculares en un grupo de pacientes con sindrome de Down y en un grupo

control.

Como ya sabemos, el astigmatismo clinicamente significativo (= 1,00D)
aparece con mas frecuencia en los pacientes con sindrome de Down 9.
Haugen, Hovding y Eide %, al realizar sus medidas, encontraron que dentro de
los astigmatismos regulares, la mayoria eran a 180° (Figura 1 y 2).

Por otra parte, el astigmatismo oblicuo aparece con mucha frecuencia en
el sindrome de Down ‘%29 Haugen, también demostré en su estudio, que si
estos astigmatismos oblicuos estaban presentes en el ojo derecho, la mayoria
se encontraban a 135° mientras que si estaban presentes en el ojo izquierdo,
se encontraban a 45° ®” | como se puede observar representado graficamente
enlas Figuraly 2.

Hay que tener en cuenta, que la presion mecanica ejercida por los
parpados sobre la cérnea, asi como la forma de la hendidura palpebral, son
posibles causas de astigmatismo ©”. Por ello, hay estudios que proponen que
esta alta frecuencia de astigmatismo oblicuo en el sindrome de Down, puede
deberse en parte, a la inclinacion hacia arriba de la hendidura palpebral que
presentan estos pacientes.

nfde pacientes n2de pacientes
16
18 18
14 16
12 14 4—]
10 - 12 +—
10 +—
g 5 1
6 - [ —
4 4 +—
2 1 o [l ||
o
1807 45° Q07 1357
1807 45° o0° 1357

Figura 1: Eje del astigmatismo 21,00D en el  Figura 2: Eje del astigmatismo 21,00D en el
ojo derecho de pacientes con Sindrome de  ojo izquierdo de pacientes con Sindrome de

20 20
Down Down

Existen discrepancias sobre el valor medio de la gueratometria entre los
distintos estudios. Segun algunos autores “? la queratometria media en el
sindrome de Down es de 46,39 + 1,95 D, en comparacion con el 43,41 + 1,40D
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que presenta la poblacion general, es decir, que los valores encontrados son
mayores en el sindrome de Down. Mientras que estudios anteriores °
encontraron valores de queratometria cercanos a la normalidad. Estas
desigualdades se podrian deber, tanto a las diferencias metodoldgicas entre los
diferentes estudios, como al nUmero de pacientes seleccionados.

Aprovechando estas medidas queratométricas, también se puede
conocer, que la media de astigmatismo corneal en el Sindrome de Down, es de
2,00+1,59D, obteniéndose un valor de 0,82 + 0,55D en el grupo control 2.
Este astigmatismo corneal, también se presenta frecuentemente con eje
oblicuo, y de la misma forma, en el ojo derecho predominan los ejes a 135° y
en el ojo izquierdo los ejes a 45° ?Y. En la poblacién general, el astigmatismo
oblicuo no aparece tan frecuentemente, ni existe esa diferencia de ejes entre
0jo izquierdo y derecho.

Por otra parte, al medir el espesor central de la cérnea, se descubren
valores mas reducidos en el sindrome de Down. Estos pacientes presentan un
espesor medio de 0,48 + 0,4 mm. En la poblacién general el valor medio es de
0,55 + 0,03mm. ®. Este adelgazamiento corneal se cree que puede ser el
causante de algunas de las alteraciones biométricas, como el aumento de la
curvatura corneal (mayor valor de queratometria), ya que la cérnea presenta
una menor rigidez. También se plantea ®®, que puede ser la causa de la
mayor frecuencia de astigmatismo en estos pacientes, asi como de la mayor
presencia de astigmatismos oblicuos, en los que el eje coincide con la
orientacion de la hendidura palpebral. Esto puede resumirse en que, una
cornea mas adelgazada, y por tanto menos rigida, es mas susceptible a la
presion de los parpados, siendo mas probable que desarrolle astigmatismo.

Por el contrario, un valor biométrico en el que no se encuentran
diferencias significativas es la profundidad de la camara anterior . En
cambio, si que aparecen variaciones en la medida de la longitud axial, siendo
ésta algo mas corta en los pacientes con sindrome de Down (Tabla 3).

Si nos centramos en el cristalino, podemos obtener datos biométricos
tanto de su espesor como de su potencia. En el sindrome de Down, el cristalino
presenta un grosor algo mas reducido. Sin embargo, en toda la poblacion,
incluido el sindrome de Down, este grosor sufre un incremento, a medida que
la edad aumenta.

Por otro lado, la potencia del cristalino, empleando cicloplejicos, es
significativamente menor en los pacientes con sindrome de Down. El valor de
potencia media que presenta Haugen “% en su estudio, es de 17,70 + 2,36 D
en el sindrome de Down, a diferencia de las 19,48 + 1,24 D del grupo control.

No obstante, al medir la curvatura y la potencia refractiva de la superficie
anterior del cristalino, no se observaron diferencias estadisticamente
significativas en los valores %, en comparacion con la poblacién general. Lo
cual hace pensar que la curvatura de la superficie posterior, sea la responsable
de la menor potencia cristalineana.

En cuanto a la densidad axial del cristalino, se puede decir que es mas
elevada en el sindrome de Down, siendo aun mayor en la zona del ndcleo que
en la corteza 9,

12
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No se sabe hasta qué punto estos cambios influyen en la acomodacién
de estos pacientes, ya que no existen diferencias en el espesor ni en la
potencia del cristalino, entre los pacientes con sindrome de Down con buena y
mala capacidad acomodativa .

Al analizar las correlaciones entre la refraccion total del ojo, y los
distintos valores biométricos, se encontrd que la longitud axial, la queratometria
y el espesor cristalineano, influyeron en el equivalente esférico. No obstante, la
curvatura anterior del cristalino, la profundidad de la camara anterior y el grosor
corneal, no influyeron. ¢

El queratocono también podemos encontrarlo en estos pacientes, en
mayor porcentaje que en la poblacidn general. Mientras que para algunos
autores este porcentaje no es muy elevado “?, hay otros estudios que
encuentran una frecuencia del 30% en adultos con sindrome de Down “? Las
variaciones en los resultados, pueden deberse a los diferentes criterios que se
emplean para definir un queratocono y a la edad de la poblacion seleccionada.
Un factor que puede predisponer al desarrollo de queratocono en estos
pacientes, es el menor espesor central de la cérnea.

Por otra parte, Rabinowitz ®® encontré un posible gen del queratocono
en el cromosoma 21, que podria modificar el colageno del estroma de la
cornea, haciéndola mas delgada.

Todas las medidas biométricas encontradas en el estudio de Haugen @,
se realizaron por un lado incluyendo a los pacientes con queratocono y por otro
lado excluyéndoles, para que los resultados no estuvieran influidos por la
presencia del queratocono. Aun asi, haciendo esto, los resultados fueron
parecidos, y se extraian medidas similares.

Se puede concluir, que en los pacientes con sindrome de Down si que
encontramos diferencias en ciertos componentes O6pticos y medidas
biométricas. Si bien es cierto, que no se sabe aun muy bien, como estas
diferencias estan relacionadas entre si y pueden afectar a otras funciones o
caracteristicas presentes en el sindrome de Down. °

4.2.Estructura macular

Dentro de las caracteristicas oculares de los pacientes con sindrome de
Down, también podemos centrarnos en observar la existencia de diferencias a
nivel retiniano.

Los estudios que valoran estos aspectos ©®®, demuestran que el espesor
del subcampo central (CST) y de las capas de la retina interna y externa, es
mayor en los pacientes con sindrome de Down. A pesar de ello, solamente en
un tercigg)de estos pacientes, el espesor macular, se encuentra fuera del rango
normal ™.

La presencia de patologias y anomalias retinianas en los nifios con
sindrome de Down, es variable segun los distintos estudios publicados ©°4?.

El espesor retiniano, medido tanto por secciones, como por capas, es
siempre mas elevado en los pacientes con sindrome de Down, con un valor
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aproximado de 281 micras. Mientras que en la poblacion general el valor de
espesor es de 246 micras ®®. Por otro lado, si se realizan las medidas
pertinentes, se demuestra %ue en estos pacientes, la profundidad de la
depresién foveal es menor ©®®. Los nifios con sindrome de Down, tenian una
edad gestacional normal, por lo que estos valores no estaban influidos por una
detencion del desarrollo foveal debida a un parto prematuro.

A pesar de que presenten dichos valores de espesor, los nifios con
sindrome de Down si que tienen una estructura retiniana reconocible,
incluyendo la depresion foveal, como muestra la imagen. (Figura a. Figura b.)

b pown syndrome Sample

(38)
(38)

Figura a) OCT de la retina de un nifio sin sindrome de Down. Espesor CST= 235 um. AV =20/20
Figura b) OCT de la retina de un nifio con sindrome de Down. Espesor CST=281 um. AV =20/65

Por lo tanto, estos pacientes presentan un desarrollo macular anormal,
con un aumento del espesor retiniano observado con el OCT, aunque no
relacionado con una baja AV 4D no siendo esta caracteristica

patognomonica de dicho sindrome.

4.3.Alteraciones oculares

Las cataratas son otra de las manifestaciones oculares que podemos
encontrar en los pacientes con sindrome de Down. Por ello, también hay varios
estudios que se basan en conocer la frecuencia de su aparicion, la cual va del
12 al 54%%®), seglin el grado de incapacidad visual generado.

Se presentan de forma bilateral en casi la totalidad de los pacientes ©?),

y
su frecuencia aumenta significativamente con la edad. ¢®

Hay que tener en cuenta, que una catarata desarrollada en la infancia y
no tratada a tiempo adecuadamente, puede llegar a dar lugar a la aparicion de
ambliopia, y afectar al desarrollo de las funciones visuales del nifio. Por el
contrario, si la catarata se desarrolla de forma mas tardia, no sera tan
significativa desde el punto de vista visual. Por ese motivo, es de gran
importancia, vigilar y llevar un control optométrico adecuado de estos
pacientes.

Las cataratas presentan una prevalencia al nacer de 1,4%, en
comparacion con el 0,6% que presenta la poblacién general “©.
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Otro de los signos caracteristicos que podemos encontrarnos en los
pacientes con sindrome de Down son las denominadas manchas de Brushfield.
Se trata de unos pequefios puntos blanquecinos, que se localizan en el iris,
producidos por una hiPerpIasia de tejido conectivo, y rodeados a su vez por una
hipoplasia relativa ©®. No obstante, es una manifestacion que no tiene
consecuencias significativas desde el punto de vista funcional ®. Segun Da
Cunha y Moreira “®, pueden estar presentes hasta en un 52% de los pacientes
con sindrome de Down, siendo mas frecuentes en los iris de color claro. Por
ello, la prevalencia en los diferentes estudios, estara influida por el color del iris
de los individuos de la muestra. Por otro lado, se ha demostrado, que estas

manchas aparecen con mas frecuencia a medida que la edad aumenta. ¢®

La blefaritis también es otra manifestacion ocular que encontramos en
un 30% de estos pacientes ®®. Algunos estudios proponen que puede
asociarse con una respuesta inmune deteriorada ¥, o deberse a la piel méas
susceptible a las infecciones que poseen estos pacientes “%.

Se trata de una alteracién que puede causar picor. Este picor conducira
a un frotamiento ocular por parte del paciente, lo cual, segun algunos estudios
©® podria ser uno de los factores causantes del queratocono, que aparece
también con algo mas de frecuencia en estos pacientes.

Sin embargo, a pesar de todo lo anterior, la manifestacion ocular mas
comun que aparece en los pacientes con sindrome de Down,
independientemente de la edad, es la inclinacion de las hendiduras
palpebrales, encontrandose hasta en un 82% ® de los casos. Seguido de
este, el hallazgo méas prevalente es el epicantus (61%). ¢©

Por todo esto, es de gran importancia, realizar adecuadas exploraciones
con lampara de hendidura, ya que estos pacientes son mas propensos a sufrir
todas estas manifestaciones oculares.

CAPITULO 5. MANEJO DEL PACIENTE CON SINDROME DE
DOWN EN EL GABINETE OPTOMETRICO

5.1.Compensacién del error refractivo

Tal y como hemos observado a lo largo del desarrollo del trabajo, en el
sindrome de Down existe una alta prevalencia de errores de refraccion. Si bien,
no todos los estudios demuestran que la hipermetropia sea la ametropia
mayoritaria, sino que algunos, en menor cantidad, exponen que la miopia es
mas comun ®Y. Por otro lado, el astigmatismo se encuentra presente entre un
37%y 56,5 % de los pacientes con sindrome de Down “°.

En el sindrome de Down, es muy importante llevar a cabo una
correccion adecuada de los defectos de refraccion. Sin embargo, nos
encontramos que, un 79% de estos pacientes no llevan gafas, o su prescripcion
es incorrecta *®. Esto nos lleva a pensar que, estos pacientes, alin no estan
recibiendo la atencion y cuidado visual adecuados, y que al ser casos mas
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dificiles de examinar en el gabinete, no se llevan a cabo adecuadamente. Esto
en parte, también es debido, a que los diferentes autores, no establecen la
misma definicién para las distintas ametropias “®, lo cual deberia
estandarizarse, ya que algunos em!oiezan a corregir hipermetropias a partir de

1,00D y otros a partir de 3,00D 129,

Nandakumar y Leat “*, afirman que las hipermetropias de 2,00 D o mas,
desde los 4 afos de edad, deben ser corregidas. También deberan corregirse
las hipermetropias menores de 2,00D si provocan sintomas en la edad
escolar. Por otro lado, Cotter “” considera, que en la edad escolar, deben
prescribirse gafas, a partir de 1,25D de hipermetropia.

En cuanto a la respuesta acomodativa en nifios con sindrome de Down,
se ha encontrado que es mas reducida que en nifios sin esta disfuncion, y esto
hace que sea aun mas necesario corregir la hipermetropia, incluso siendo
moderada o baja ). Los nifios con altas hipermetropias no corregidas, pueden
llegar a desarrollar también ambliopias bilaterales, y no conseguir un buen
desarrollo visual.

Ademas, cuando la correccion del nifio se modifica, se obtienen distintos
patrones de respuesta acomodativa **), modificando por tanto, su lag o retraso
acomodativo.

Por todo esto, es importante llevar a cabo una correcta exploracion
optométrica en estos pacientes, para la posterior correccion de su ametropia.
La no correccion de hipermetropias en los nifios con esta patologia, esta
relacionada con un mal desarrollo de la capacidad de lectura y de las
habilidades de percepcion visual.

Las exploraciones visuales tempranas, pueden evitar, que las
alteraciones oculares presentes en estos pacientes, tengan influencia negativa
sobre la AV.

5.2.Empleo de lentes bifocales

En diversos estudios, los autores empiezan a sugerir y demostrar que,
debido a la falta de precisién de la respuesta acomodativa que presentan estos
pacientes, las lentes bifocales pueden ser Uutiles en estos casos,
proporcionando diversos beneficios “**9.

Estos estudios “® demuestran que los bifocales influyen en la agudeza
visual, al actuar sobre el sistema acomodativo, especialmente en vision
préxima. Con esto ayudan también, a mejorar el proceso de alfabetizacion de
los nifios.

Dado que en estos pacientes existe una reduccién de la acomodacion, la
AV de cerca esta afectada, a causa del desenfoque. De forma que lo anterior
conducira a que el paciente presente un menor rendimiento en las tareas en
visién préxima “®), pudiendo afectar al desarrollo cognitivo del nifio. Aspecto de
gran importancia en nifos en edad escolar. Lo mismo puede ocurrir, si la
hipermetropia que presentan muchos de estos pacientes no esta corregida,;
incluso en pacientes sin sindrome de Down.
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Esto, entre otras cosas, hizo pensar hasta hace pocos afios, que los
nifios con sindrome de Down no eran capaces de leer, escribir y alcanzar un
adecuado nivel educativo. Actualmente esta demostrado que eso es falso.

Existe cierta controversia en el uso de lentes bifocales en nifios con
sindrome de Down. Mientras ciertos estudios encuentran mejorias en la AV en
ambas distancias, lejos y cerca, asi como en el propio aprendizaje del nifio “®,
otros estudios concluyen que el uso de los mismos, no solo no mejora, sino que
empeora la situacion, relajando la acomodacién mas de lo que ya esta en este
tipo de pacientes ¢®

En cuanto a la acomodacién se refiere, Cregg *® encontré que estos
pacientes no estaban influenciados por la compensacion del error refractivo,
sino que en todos los casos tenian una hipoacomodacion estable y mantenida.
Sin embargo los resultados descritos por Nandakumar y Leat “® muestran
cambios no solo en la AV de cerca, sino también en la respuesta acomodativa,
disminuyendo el lag con la prescripcién de una lente positiva y aumentando con
una lente negativa. Estos resultados fueron corroborados posteriormente por
Stewart “® concluyendo que el uso de bifocales era beneficioso para este tipo
de pacientes.

Por otro lado, existen estudios “® que demuestran, que los nifios con
monofocales se niegan a utilizar este tipo de lentes de forma continua, debido
probablemente al escaso beneficio que les aporta; sin embargo aquellos
pacientes, con reducida capacidad acomodativa, que utilizan bifocales, se
muestran mas obedientes en el uso de las mismas.

Podemos concluir que las lentes bifocales parecen influir positivamente
en agudeza visual, la percepcion visual y la alfabetizacion temprana, de los
nifios con sindrome de Down “®. Sin embargo, es necesario ser cauteloso
antes de la prescripcion definitiva, ya que no es facil predecir si los bifocales
funcionaran o no, sin antes conocer como influye la prescripcion de lejos en el
sistema acomodativo del nifio.

CONCLUSIONES

Una vez que hemos desarrollado todo este trabajo, profundizando y
analizando todos los resultados de los que se ha extraido la informacion, se
pueden formular diversas conclusiones que nos ayuden a entender mejor, qué
nos podemos encontrar en un gabinete, al explorar a un paciente con sindrome
de Down. Entendiendo la situacion a la que nos enfrentamos, podremos actuar
en consecuencia.

1. El sindrome de Down es una alteracion cromosOmica que presenta una
elevada incidencia entre la poblacién. Por este motivo, es muy importante
que todos los especialistas de la vision conozcan que consecuencias se
pueden generar a nivel visual, para poder manejarlas.

2. La AV de estos pacientes no llega a alcanzar valores normales y
empeora con la edad. Como consecuencia de ello, y si no se actla para
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intentar solucionarlo, los pacientes no seran capaces de realizar
adecuadamente ciertas tareas, pudiendo afectar a su desarrollo cognitivo.

3. Los errores refractivos incrementan con el paso de los afios, es decir, los
nifios con sindrome de Down no experimentan emetropizacion. La mas
comun de todas las ametropias es la hipermetropia. Por todo esto, es de
gran importancia realizar revisiones visuales con mayor frecuencia que en la
poblacidn general, y prescribir la correccion adecuada.

4. La manifestacion ocular mas comun que se encuentra en estos sujetos,
es la inclinacién de las hendiduras palpebrales. Este hallazgo, junto con el
menor espesor central de la cornea, puede que sea el responsable de la
mayor frecuencia de astigmatismos oblicuos (145°,35°)

5. La mayoria de estos pacientes presentan de forma asociada, una
hipermetropia elevada, una capacidad de acomodacion reducida Yy
estrabismo; este Ultimo es mayoritariamente una endotropia adquirida.

6. Los examenes con lampara de hendidura son también de gran
importancia, para poder percibir la existencia de otros signos tipicos como
las cataratas, blefaritis 0 manchas de Brushfield.

7. Ciertos aspectos biométricos también presentan valores que difieren de
la poblacion general; sin embargo, los relativos al cristalino, no justifican que
sea este el responsable de la menor capacidad acomodativa.

8. Si las anomalias oculares que afectan a estos pacientes, no se tratan a
tiempo, pueden llegar a afectar a su calidad de vida. La intervencion
temprana es por ello es de gran importancia.
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