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RESUMEN

Las malformaciones oculares congénitas son una de las principales causas de
ceguera en nifios. Estas se deben a alteraciones de diferentes etiologias del
desarrollo del globo ocular durante el embarazo.

Es fundamental la evaluacion de la vision durante la infancia para realizar un
diagnéstico precoz, seguimiento y tratamiento multidisciplinario de estas
anomalias y asi evitar las posibles consecuencias que puedan ocasionar como,
por ejemplo, la ceguera.

El desarrollo visual constituye un proceso de maduracion altamente complejo. La
vision en el nacimiento es muy limitada y ésta va aumentando segun el nifio
crece, alcanzando AV 1.0 a los 6-7 afos.

Las malformaciones oculares congénitas de polo posterior se pueden clasificar
principalmente segun su localizacion: retina, coroides, humor vitreo, nervio
optico y red vascular, ya que son las principales estructuras que componen el
segmento posterior ocular.

ABSTRACT

Congenital eye malformations are one of the leading causes of blindness in
children. These malformations are due to different etiologies of the eye
development during pregnancy.

Visual development is a highly complex madurational process. Vision evaluation
during childhood is essential for early diagnosis, follow-up and multidisciplinary
treatment of these anomalies and thus avoid the possible consequences that they
may cause, such as blindness.

Vision at birth is very limited and it increases as the child grows, reaching a visual
acuity of 1.0 at 6-7 years.

Posterior pole congenital ocular malformations can be classified according to
their location: retina, choroid, vitreous humor, optic nerve and vascular network,
as they are the main structures that make up the posterior ocular segment.
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LISTA DE ACRONIMOS

AAQO American Academy of Ophthalmology
AV Agudeza Visual

CA Céamara Anterior

CSNB Ceguera Nocturna Congénita Estacionaria
DR Desprendimiento de Retina

EPR Epitelio Pigmentario de la Retina
ERG Electrorretinograma

FO Fondo de Ojo

FR Fotorreceptores

LCA Amaurosis Congénita de Leber

LSD Dietilamida del Acido Lisérgico

MLE Membrana Limitante Externa

MLI Membrana Limitante Interna

NO Nervio Optico

NVC Neovascularizacion Coroidea

RDP Retinopatia del Prematuro

RP Retinosis Pigmentaria

SNC Sistema Nervioso Central

VEGF Factor de Crecimiento Vascular Endotelial
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1. INTRODUCCION

Las malformaciones oculares congénitas constituyen un amplio grupo de
patologias debidas a alteraciones en el proceso de formacion del globo ocular
durante el embarazo por causas tanto genéticas como ambientales (1) y, a su
vez, una de las principales causas de ceguera o discapacidad visual en nifios.

(2)

Estas alteraciones pueden ser funcionales y/o estructurales pudiéndose
originar a lo largo del desarrollo embrionario como también del fetal. Algunas de
ellas se relacionan con causas genéticas (en ocasiones son inherentes a la edad
gestacional), errores del metabolismo o toxicidad (fisica, como la radiacion, o
quimica, incluidos los tratamientos farmacolégicos recibidos por la madre
durante la gestacion). (2)

Las malformaciones oculares funcionales y estructurales pueden ponerse
en evidencia desde el nacimiento por lo que se necesita un diagndstico precoz,
seguimiento y tratamiento pluridisciplinario para evitar la posible ambliopia
organica afadida que pudieran originar. (2) El nivel de gravedad de las
malformaciones abarca desde alteraciones que solo tienen importancia
cosmética hasta malformaciones que comprometen considerablemente la
funcion visual. Las podemos encontrar aisladas o formando parte de sindromes
de malformacion sistémica, (3) y en ocasiones, ciertas malformaciones oculares
son el primer signo detectable de enfermedades sistémicas mas graves en otros
organos del cuerpo. (4)

La formacién del globo ocular comienza en la 4% semana del embarazo,
por lo que, dependiendo del momento en que se produzcan las anomalias,
podran afectar a cualquier nivel del sistema visual. (5) Se puede hacer una
clasificacion de las anomalias congénitas segun su extension: pueden afectar a
todo el globo ocular, como las anoftalmias o microftalmias; solo al segmento
anterior, como la catarata congénita o el glaucoma congénito; solo al segmento
posterior, como algunas distrofias retinianas hereditarias, como por ejemplo el
albinismo; y a los anexos oculares, como la ptosis congénita o la obstruccion del
conducto nasolagrimal. Por ultimo, también puede verse afectado el sistema
oculomotor de forma que los nifios presenten nistagmus, estrabismos, paralisis,
etc. (6)

A su vez, las anomalias congénitas se dividen en 3 grupos segun su
etiologia: 1) genéticos y cromosomicos, caracterizados por la alteracion de un
gen o cromosoma respectivamente; 2) teratogénicos, debido a la accion de algin
agente externo durante el embarazo como puede ser la exposicion a tabaquismo,
medicamentos, alcohol, drogas, etc. y, por ultimo, 3) idiopaticos, sin causa
conocida. Sin embargo, se considera que la etiologia mas frecuente es de tipo
multifactorial. (1)

La evaluacion de la vision en recién nacidos es fundamental. Es
importante tener en cuenta que la prevencion de la pérdida visual en los nifios
es un trabajo multidisciplinario en el que también deber estar implicados
profesionales de otros ambitos de salud, incluidos los optometristas. (6,7)
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2. OBJETIVOS

El objetivo general de este trabajo consiste en realizar una investigacion
bibliografica para revisar y analizar la literatura publicada sobre las
malformaciones oculares congénitas del segmento posterior del globo ocular.
Para ello se ha realizado una revision exhaustiva de aquellos articulos de
revision e investigacion que tratan sobre la informacion relacionada con la
clasificacion, diagnostico y tratamiento de las malformaciones oculares
congénitas del polo posterior ocular.

3. METODOLOGIA
3.1. ESTRATEGIA DE BUSQUEDA

Se ha realizado una busqueda sisteméatica en la literatura cientifica de
articulos de revision e investigacion relacionados con la clasificacion,
diagndstico y tratamiento de las malformaciones oculares congénitas con
especial énfasis en la exploracion que el oftalmoélogo o pediatra debe realizar
en el recién nacido. Para ello se han utilizado las siguientes fuentes de
busqueda de informacion: Google Scholar, PubMed, Medline, Scielo, AAO.

Las estrategias de busqueda incluyeron los siguientes términos:
malformaciones oculares congénitas, anomalias congénitas, polo posterior,
globo ocular, infecciones oculares congénitas, exploracién ocular
oftalmoldgica, coroides, retina, nervio éptico, humor vitreo, macula, fovea,
embriogénesis ocular, etiologia malformacion congénita, examen ocular
nifos, vision funcional, amaurosis congénita de Leber, ceguera nocturna
congénita estacionaria, acromatopsia congénita, monocromatismo de
bastones, monocromatismo de conos, aplasia de NO, hipoplasia de NO,
coloboma del disco optico.

También se ha realizado una busqueda en inglés con palabras claves
tales como: congenital eye, eye malformation, congenital eye etiology, eye
development, red reflex, vision screening, child vision, anatomy of the eye,
vitreous, child eye, pediatric vision screening, Leber congenital amaurosis,
choroid, toxoplasmosis, retinochoroidal coloboma, albinism, torpedo
maculopathy, persistence of the hiperplastic primary vitreous, Morning Glory
anomaly, optic disc pits, retinopathy of prematurity, Coats disease.

3.2. SELECCION DE ESTUDIOS

Se han incluido articulos publicados tanto en inglés como en espafiol
utilizando los mas recientes para evitar el uso de documentos antiguos.
Ademas, se realizaron busquedas manuales de referencias cruzadas de los
articulos incluidos.

En un andlisis inicial, se seleccionaron revisiones bibliograficas
adecuadas a la busqueda para obtener la definiciébn correcta y los puntos
claves y necesarios para desarrollar el trabajo. Posteriormente, se realizé una
lectura critica y un analisis cualitativo de los articulos seleccionados con el fin
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de obtener datos mas especificos, y una busqueda mas exhaustiva
dependiendo de cada apartado.

A continuacién, se inserta el Gréfico 1 el cual muestra un diagrama de
flujo en el que se expone el nimero de articulos encontrados:

Ne total de
articulos
seleccionadons

N2 total de N? total de
articulos articulos
utilizados desechados

41 379

N2 de articulos de
investigacion

N2 de articulos de
revision

Ne de guias

N2 de libros o
clinicas

N2 de articulos en
espaiiol

Ne de articulos en
esapiol

N2 de articulos en
espaiiol

N2 de articulos en
espaiiol

Grdfico 1. Diagrama de flujo del proceso de seleccion de los articulos.
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4. RESULTADOS Y DISCUSION

4.1.DEFINICION DE MALFORMACION OCULAR CONGENITA

Las malformaciones oculares congénitas engloban un amplio grupo de
anomalias o alteraciones debidas a fallos en el proceso de formacién del
globo ocular durante la embriogénesis, ya sea por factores genéticos o
ambientales. Estas alteraciones son uno de los principales problemas de
morbilidad visual o ceguera en nifios y con frecuencia son un signo de
sindromes malformativos cuya presencia a veces permite alertar de
patologias ocultas en otros 6rganos. (1,4)

La vision es la responsable de casi toda la informacién sensorial que
percibimos del exterior. Esta tiene un papel muy importante en los primeros
afos de vida porque permite la comunicacion y el aprendizaje, de tal forma
gue las deficiencias visuales pueden ocasionar graves problemas. (8,9)

4.2. PARTES DEL POLO POSTERIOR DEL GLOBO OCULAR

El globo ocular se divide, desde un punto de vista anatomico e
histofisioldgico, en el segmento anterior y el segmento posterior. (10)

El polo posterior del globo ocular esta compuesto por:

e Esclera: es la caparigida y externa formada colageno que recubre
el ojo. Su principal funcién es proteger las estructuras intraoculares
y mantener la presion intraocular. (11)

e Coroides (12): es la principal estructura vascular que irriga a la
retina externa. (13)

e Retina (12): es la capa de tejido nervioso sensible a la luz que
recubre la pared posterior del interior del globo ocular. (14) Las
imagenes que llegan a la retina en forma de luz se convierten en
sefales eléctricas que viajan hasta el cerebro a través del nervio
optico. En el polo posterior de la retina se encuentran estructuras
de gran importancia como la macula y la fovea. (15) La macula es
un area central muy pequefia de la retina de color amarillento
encargada de la vision central y es la responsable de la visién en
detalle. (12,16)

La févea es una depresion en el centro de la macula que solo tiene
conos, células fotorreceptoras encargadas de la vision de color y la
vision fina central. (17)

La retina esta formada por 10 capas en total (EPR, FR, MLE, capa
nuclear externa, capa plexiforme externa, capa nuclear interna,
capa plexiforme interna, capa de células ganglionares, capa de
fibras del NO y MLI); (14,15)

e Humor vitreo (12): sustancia gelatinosa y transparente que ocupa
la cavidad vitrea comprendida entre la cara posterior del cristalino
y la retina. (18) El humor vitreo es avascular y el 98-99% de su
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volumen es agua, lo demas son fibras de colageno, sales,
azucares, proteinas y acido hialurénico. (18) Su funcion principal
es el mantenimiento metabdlico de la retina. (19)

e Papila optica (12): es la cabeza del nervio Optico. Se trata de los
axones de las células ganglionares de la retina. Su funcién es
transmitir la informacion recibida por la retina hacia el cerebro. (20)

SEGMENTO ANTERIOR  SEGMENTO POSTERIOR

Esclera
/

Coroides

Macula y fovea
\ vitreo
' <+— Nervio 6ptico

llustracion 1. Polo posterior del globo ocular 2°

4.3.DESARROLLO OCULAR NORMAL

La vida intrauterina se puede dividir en 2 periodos:

- Periodo embrionario, el cual incluye las 8 primeras semanas de
desarrollo. Durante este periodo se desarrolla el mayor nimero
de estructuras oculares.

- Periodo fetal, a partir de la novena semana de desarrollo hasta el
nacimiento. (10)

Periodo embrionario

La primera manifestacion ocular se distingue desde el comienzo de la
42 semana del embridn. El tubo neural se cierra y aparecen las vesiculas y
tallos Opticos. Posteriormente, las vesiculas se invaginan adquiriendo forma
de caliz dando lugar a la vesicula 6ptica. (1,10)

Alrededor de los 28-30 dias de desarrollo, la vesicula éptica se pone
en contacto con el ectodermo superficial induciendo un engrosamiento
llamado placoda cristaliniana. De la placoda cristaliniana procederan el
cristalino y el epitelio corneal. (1,8,10)

A partir del dia 31 de desarrollo, la placoda cristaliniana se invagina
formando asi la vesicula del cristalino que se insertara en la vesicula éptica.
(10)

En este punto de la embriogénesis, la vesicula Optica presenta una
hendidura a lo largo de su parte inferior conocida como fisura coroidea. La
fisura coroidea permite que los vasos hialoideos se formen y alcancen la parte
posterior del cristalino. De esta forma queda configurado el vitreo primitivo y
dard lugar al origen de las estructuras vasculares de la retina y vena

9
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hialoidea. El cierre de la fisura coroidea sucede a lo largo de la 72-82 semana
y la copa éptica se convierte en una abertura redonda conocida como futura
pupila. (1,10,21)

La cornea se forma a partir del ectodermo superficial y una fina capa
de mesodermo. (8)

La retina comienza a diferenciarse en etapas tempranas alrededor del
dia 26 de desarrollo. Las células de la retina proceden de las células
progenitoras de la vesicula éptica y su diferenciacion progresa desde las
capas mas internas hasta las externas y desde la retina central hasta la retina
periférica. (8,21) Las células ganglionares son el primer tipo de células
neuronales que se diferencian. (22)

Periodo fetal

A partir de los 3 meses de desarrollo del feto, el globo ocular tiene
practicamente su forma definitiva con el segmento anterior y posterior bien
diferenciados. (10)

Durante este periodo las diversas estructuras oculares terminan de
madurarse y de aumentar su tamafio. (10) La retina prosigue su formacién
después del nacimiento. La inmigracion de los axones de las células
ganglionares de la retina da lugar a la formacion del nervio Optico. La
mielinizacion del nervio 6ptico se produce entre los 5y 8 meses de gestacion.
(21) La mielinizacién es incompleta antes del nacimiento, pero tras la
exposicion a la luz durante aproximadamente 10 semanas, se completa la
mielinizacion. (8)

En el 7° mes de embarazo, los vasos hialoideos del vitreo primitivo
involucionan de tal manera que desaparecen quedando un canal
transparente denominado canal de Cloquet. A lo largo de los siguientes
meses se va completando la vascularizacion retiniana que conformaran la
arteria y vena central de la retina que crecen desde el nervio optico hacia la
periferia de la retina. (4,10)

4.3.1. 0JO NORMAL EN LACTANTES Y NINOS

Al examinar a un recién nacido hay que fijarse en la constituciéon de
los globos oculares y la 6rbita, y ser conscientes de que la capacidad de
fijacion del neonato es limitada. (23)

La agudeza visual del neonato oscila entre 20/400 y 20/800,
aungue la mirada conjugada horizontal y el nistagmus optocinético estan
presentes desde el nacimiento. La AV aumenta segun el nifio va creciendo
y su sistema visual desarrollandose, alcanzando valores de 20/200 hacia
los 4 meses y de 20/40 y 20/20 hacia los 4 afos. Excepcionalmente, hay
nifos que hasta los 7 afios de edad no alcanzan AV de 20/20. (23)

Los movimientos oculares en las primeras semanas de vida son
irregulares e incoordinados. Los movimientos conjugados de la mirada se
desarrollan entre el nacimiento y los 6 meses aproximadamente. (24) La
mayoria de los bebés, a partir de las 3 0 4 semanas postparto deben tener
los ejes visuales correctamente alineados, es decir, ser ortotrépicos. (23)

10
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El didmetro corneal de un recién nacido mide entre 9y 10.5 mmy
alcanza el tamafio definitivo (11.5-12mm) en torno al afio de edad. Tanto
la cornea como el cristalino deben ser transparentes; el color del iris varia
durante los 6 primeros meses y, en el momento del nacimiento, la retina
periférica esta bien desarrollada, pero la fovea es inmadura y continta
desarrollandose hasta los 4 afios de edad. (23)

4.4.EXPLORACION OFTALMOLOGICA DE UN BEBE O NINO CON EL
OBJETIVO DE DETECTAR MALFORMACIONES

Las evaluaciones visuales apropiadas son fundamentales porque
ayudan a identificar malformaciones o anomalias en nifios, los cuales pueden
beneficiarse de intervenciones tempranas para corregir o mejorar la vision.

(7)
Durante los primeros meses de vida, el cerebro y el sistema visual son
inmaduros y las conexiones entre las neuronas no estan correctamente

establecidas, por lo que cualquier alteraciébn sensorial en esta etapa de
desarrollo tan sensible, puede afectar al cerebro. (24)

Hay que conocer los signos de mala vision en el lactante y, en caso de
detectar alguna alteracion, corregirla a tiempo para que el sistema visual se
desarrolle correctamente. Las evaluaciones periodicas de la vision en la edad
escolar son obligatorias en nuestro medio desde los 3 afios y reducen el
riesgo de ambliopia a los 7 afios de edad en mas del 50%. (7)

La exploracién oftalmoldgica en nifios menores de 3 afios consiste en
realizar un examen ocular externo, examen pupilar, test del reflejo rojo,
evaluacion de la motilidad ocular y de la funcion visual. En el caso de los
nifios mayores de 3 afios, deberiamos afiadir a lo anterior la medida de la AV
y oftalmoscopia (en caso de sospecha de alguna patologia). (25)

La exploracién ocular externa se lleva a cabo mediante la evaluacion
de los parpados, pestafias, conjuntiva bulbar, esclera y cérnea. (25)

El examen pupilar se realiza enfocando una luz puntual directamente
a los ojos del infante para observar los reflejos pupilares fotomotor y
consensuado. Los resultados que debemos obtener son pupilas isocoricas,
redondas y reactivas en la misma magnitud. (25,26)

El test del reflejo rojo, también denominado test de Brickner, es una
técnica que se utiliza para detectar opacidades en el eje visual, asi como
como anormalidades del segmento posterior del ojo. Para que los resultados
puedan ser considerados normales, debemos observar el reflejo rojo-
anaranjado en ambos ojos y ser similares en color, brillo y tamafio. (8,25,27)

La mejor forma de evaluar la AV del nifio menor de 3 afios es valorando
su capacidad de ver y seguir los objetos que se le presentan. Se debe
determinar la capacidad de mantener la fijacion durante un periodo de tiempo
y posteriormente observar como lo sigue a medida que se mueve en varias
direcciones. Si es necesario se puede utilizar el test de vision preferencial. La
falta de interés o de cooperacion puede indicar una mala visién funcional. A
partir de que el nifio puede hablar se puede utilizar el test de Pigassou. En
ninos mayores de 3-4 afos la AV se puede medir monocularmente con

11
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optotipos convencionales, con cuidado de no usar letras hasta los 5 afios.
(25)

La exploracion del fondo de ojo consiste en observar las diferentes
estructuras del polo posterior (retina, papila, NO, macula, vascularizacion) a
través de la pupila y de los medios transparentes del globo ocular con ayuda
del oftalmoscopio directo, principalmente. El fondo de ojo normal debe tener
un aspecto regular y liso ya que se encuentra cubierto por la MLI. (25)

A todo esto, se pueden afadir exploraciones especiales como
ecografia, electrofisiologia, etc.

4.5.CLASIFICACION DE LAS MALFORMACIONES OCULARES
CONGENITAS SEGUN LA LOCALIZACION

4.5.1. MALFORMACIONES EN COROIDES

1. Toxoplasmosis congénita (6)

La toxoplasmosis es
una enfermedad producida
por la transmision del
parasito intracelular
Toxoplasma Gondii y es la
causa mas frecuente de
uveitis posterior en edad
pediatrica. (28)

La gravedad de la
afectacion del feto depende
del momento de la infeccion N
durante la gestacién La Cicatrices coriorretinianas
infeccién en el embarazo llustracion 2. Toxoplasmosis congénita con cicatrices
temprano puede provocar la peripapilares y maculares inactivas. 2°
muerte del feto, mientras que, si la infeccion se produce en las
Ultimas etapas de gestacion, ésta puede producir signos como los
gue se detallan a continuacion. (29)

- Signos: cicatriz coriorretiniana  atrofica, generalmente
localizada en la mécula, con lesiones periféricas punteadas de
color blanco grisaceo. Se puede asociar con microftalmia,
microcefalia, hidrocefalia, calcificaciones intracraneales, pardalisis,
convulsiones, nistagmus y estrabismo. (30)

- Sintomas: vision borrosa y miodesopsias debido a vitritis.

- Tratamiento: la enfermedad es auto-limitada y no todas las
lesiones requieren una intervencién. Lesiones activas cercanas a
los principales vasos retinianos, lesiones que provoquen
hinchazén del disco O6ptico, lesiones multifocales o vitritis
suficiente para oscurecer la vision central deben ser tratadas con
una combinacion de pirimetamina junto con &cido folinico. (31)

12
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2. Colobomaretiniano o retinocoroideo (30)

El coloboma retiniano es un defecto en la retina, EPR y
coroides a causa del cierre incompleto de la fisura coroidea durante
la embriogénesis. Generalmente esta localizado en la zona
inferonasal y su tamafio es variable. (30,32)

Signos como el adelgazamiento de la
capa coriocapilar, aglomeracién de
pigmento a lo largo de la linea de la fisura
fetal o lesiones blanco amarillentas con
margenes pigmentados son caracteristicos
de esta patologia. (33)

La complicacibn mas importante es
el desprendimiento de retina (DR) vy
neovascularizacién coroidea (NVC) en los
margenes del coloboma. (30,32)

llustracion 3. Fotografia de FO con coloboma
coriorretiniano. 3!

4.5.2. MALFORMACIONES EN RETINA
1. Ceguera Nocturna Congénita Estacionaria (34)

La ceguera nocturna congénita no progresiva o estacionaria
(CSNB) es una patologia que afecta principalmente a un tipo de
fotorreceptores: los bastones. Se caracteriza por presentar una
buena AV en la infancia y el inicio de nictalopia sin progresién. Por lo
general, las personas que padecen esta patologia son miopes y su
adaptacion a la oscuridad esta ausente o es tardia.

El modo de herencia mas comun es el recesivo ligado a X y
se suelen dividir en 2 grupos: los que cursan con FO normal y los que
cursan con malformaciones en él.

Excepcionalmente, los pacientes que no poseen este modo de
herencia tienen una correcta vision de dia, pero presentan una
importante nictalopia. A su vez, puede asociarse con nistagmus
desde el primer momento de vida. (34)

El electrorretinograma (ERG) y el estudio genético deben
formar parte del protocolo de analisis de pérdida de visidn sin causa
aparente para ayudar a realizar un correcto diagnostico de esta
enfermedad estacionaria y descartar disfunciones retinianas
progresivas con un peor prondstico. (34,35)

& B

llustracion 4. Ausencia de alteraciones significativas en FO.
Atrofia de EPR bilaterateral a nivel peripapilar. 3
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2. Amaurosis congénita de Leber (LCA) (6)

La LCA es un tipo de distrofia retiniana considerada como
retinosis pigmentaria de comienzo precoz causante de ceguera
congénita. (34) Se suele presentar en la primera infancia,
generalmente antes del primer afio de vida. (36)

Su modo de herencia mas frecuente es el autosémico recesivo
y, al contrario que en el resto de las RP, los pacientes suelen ser
hipermétropes. (34)

Los principales sintomas de esta distrofia retiniana son la
fotofobia, disminucién de vision desde el nacimiento y frotamiento
ocular continuo (reflejo oculodigital). Los pacientes comienzan con
movimientos oculares irregulares ya que tienen una fijacion inestable
y posteriormente terminan desarrollando nistagmus. (34,36)

Signos en FO: punteados amarillentos, pigmentaciéon en
espiculas tipica de RP, atenuacién de los vasos, palidez del NO. (34)

-

llustracion 5. LCA. 33

3. Acromatopsia congénita o Monocromatismo congénito de
bastones (6)

Este término se utiliza para describir una enfermedad no
progresiva en la que el nimero de conos es reducido y son anémalos.
Es la distrofia retiniana méas frecuente que afecta a los conos. La
funcion de los bastones es correcta, por lo que la vision de estos
pacientes se da en tonos grises. (34,37) Su modo de herencia es
autosémico recesivo. (34)

Esta enfermedad se caracteriza por una visibn muy limitada
de los colores o ceguera completa ademas de una importante
fotofobia. La AV es reducida (20/200) y presentan nistagmus. Los
pacientes presentan un error de refraccion hipermetropico. (34,37)

Las personas que padecen acromatopsia incompleta suelen
tener mejor AV y discriminacion de los colores que los que padecen
acromatopsia completa. Esto es debido a que existen conos verdes
y rojos en la fovea que proporcionan ese resto minimo de vision. (34)

Signos: generalmente el FO es normal, aunque se puede
observar maculopatia en ojo de buey, ausencia de reflejo foveal y
cambios granulares en la macula. (34,37)
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4. Monocromatismo de conos

La visibn monocromatica es aquella que padecen los
pacientes que no son capaces de identificar dos colores iguales a
igual resplandor cuando otros tonos estan ausentes.

Esta patologia se da en pacientes en los que permanece un
solo sistema de conos funcional. La AV se ve afectada en el caso de
que se pierdan los conos rojos y verdes ya que son los Unicos que
hay en la fovea; no hay conos azules en la fovea.

- Monocromatismo de conos rojos y verdes: es un tipo de ceguera
congénita de colores rara. Los pacientes conservan una AV
normal si se preservan bien los conos rojos o los verdes en la
fovea.

- Monocromatismo de conos azules ligado a X: Unicamente los
conos azules (que no estan localizados en la fovea) y los
bastones son funcionales y tienen una sensibilidad normal.
Generalmente, los pacientes afectados suelen ser varones
miopes y desarrollan una mala AV y nistagmus. (34)

5. Albinismo

Es un trastorno genético de la produccion de melanina cuyos
principales sintomas son fotofobia y disminucién de la vision. (31)

El albinismo es la principal causa de hipoplasia foveal. A pesar
de que los signos son muy variables, incluyen nistagmus, estrabismo,
errores de refraccion, transiluminacion del iris, FO palido
(hipopigmentacién), hipoplasia de NO. (30,31)

El modo de herencia mas frecuente, aunque no el Unico, es el
recesivo ligado a X por lo que las mujeres portadoras son
asintomaticas, aunque el color del iris puede ser translicido y tener
cambios caracteristicos en el FO; mientras que los hombres
afectados presentan un iris y FO hipopigmentado. (29,31) El
albinismo también puede ser autosémico recesivo. (30,31)

Hipoplasia foveal Hipopigmentacion Defectos

del FO de transiluminacién
llustracion 6. Hipopigmentacion del llustracion 7. Transiluminacion difusa
FO en un paciente con albinismo. Se del iris. 2%
aprecia claramente la vasculatura
coroidea. %°
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6. Maculopatia en torpedo

Se trata de un trastorno congénito de
la macula que afecta principalmente al
epitelio pigmentario de la retina.

Se caracteriza por presentar una
lesion macular temporal a fovea con una
tipica forma de torpedo, hipopigmentada y
asintomatica. Posiblemente sea debida a
una alteracion en la embriogeénesis que S€ Jsiracion 6. Lesion hipopigmentada
diagnostica de forma casual en personas ovalada macular temporal a févea en
jévenes. (38) ojo derecho. 37

4.5.3. MALFORMACIONES EN HUMOR VITREO

1. Persistencia del vitreo primario hiperplasico (4)

Anomalia del desarrollo debida a un fallo en la regresion
natural de la tinica vasculosa lentis y del sistema vascular hialoideo,
posiblemente debida a una alteracion del gen PAX6.

Generalmente es unilateral (90%) y esporéadica.

- Sintomas: disminuciéon de la AV.

- Signos: leucocoria, estrabismo,
microftalmos, nistagmo,
membrana .
intravitrea/retrolenticular, camara
anterior (CA) poco profunda, etc.

- Tratamiento: cirugia de retina con
vitrectomia, se recomienda la
preservacién del cristalino en Tallo fibrovascular Nervio 6ptico
aque"OS paCienteS sin catarata Y llustracién 7. Persistencia del vitreo primario

tallos excéntricos. (30) hiperpldsico con tallo fibrovascular emanando
del disco optico. %°

4.5.4. MALFORMACIONES EN LA CABEZA DEL NERVIO OPTICO

1. Aplasia del nervio éptico (39)

La aplasia del NO es una patologia
infrecuente en la que el disco Optico se encuentra
desaparecido debido a la ausencia congénita de las
fibras del NO. Los vasos retinianos también pueden
ser menores en numero y/o ausentes y anormales.
Se puede dar una alteracién pigmentaria en el lugar
donde deberia estar el disco optico. (29,39)

Esta anomalia suele ser unilateral y no es
hereditaria. Se desconoce su etiopatogenia, pero se
postula que puede ser debida a un problema durante

llustracion 8. Aplasia del NO. No se
aprecia una papila clara ni la
vascularizacion central retiniana.
Sélo se observan vasos coroideos. 3¢
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el desarrollo retiniano y su angiogénesis, entre otras causas.

Las formas unilaterales estan asociadas a un desarrollo
cerebral normal, mientras que las bilaterales se presentan asociadas
a malformaciones cerebrales.

- Sintomas: amaurosis.

- Signos: reflejo fotomotor abolido. El aspecto del FO puede variar
desde no poder identificar la papila hasta observar un area
blanquecina o excavacion profunda donde deberia estar la papila.
Ausencia de vascularizacion retiniana central. (39)

2. Hipoplasia del nervio éptico (39)

El NO hipoplasico es una causa comun de deficiencia visual
en nifos que se caracteriza por una disminucién del nimero de fibras
nerviosas. Puede ser unilateral (idiopatico) o bilateral y presentarse
en un ojo con una malformacién grave o en conjunto con trastornos
gue pueden afectar a las estructuras de la linea media del cerebro.
(29,40)

Esta patologia puede ocurrir
cuando la madre ingiere agentes
especificos durante el embarazo como el
exceso de alcohol, drogas (dilantina,
quinina, LSD), esteroides, diuréticos,
remedios para el resfriado vy
anticonvulsivos. (29,30)

- Sintomas: AV alterada, amaurosis.
Los casos bilaterales graves
presentan ceguera en los

) . ) Signo del Hipoplasia del NO
primeros afios de vida con doble anillo
movimientos oculares y llustracion 9. Hipoplasia del NO con

i igno del doble anillo. 2
respuestas pupilares a la luz “9"0F AT

andémalos. Los casos unilaterales suelen cursar con estrabismo,
defectos de conduccion pupilar aferente relativo y fijacion
inestable.

- Signos: disco gris rodeado de un halo amarillo de
hipopigmentacion causado por atrofia coriorretiniana concéntrica
en retina, distancia entre la fovea y el disco Optico igual o
superior a 3 veces el diametro del disco, vasos sanguineos
retinianos de calibre normal. (29)

3. Coloboma del disco 6ptico (39)

Esta patologia es resultado del cierre incompleto de la fisura
Optica proximal (72 semana de gestacion) y se presenta en forma de
un disco Optico grande localizado en la zona inferonasal y de
apariencia anormal. (30,40) Puede ocurrir de forma esporadica o ser
heredado en un patron autosomico dominante. (40)
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El borde neurorretiniano inferior
suele estar adelgazado o ausente y el
defecto puede extenderse inferiormente
a la coroides o retina adyacentes.(41)
Los colobomas de disco 6ptico pueden
estar relacionados con microftalmos y
colobomas de iris, incluso se pueden
asociar con DR que afecten a la AV.
(29,40)

- Sintomas: AV disminuida segun el

llustracion 12. Coloboma de nervio dptico con
un disco grande y andémalo que aparece
alargado hacia la zona inferior con un patrén

grado de afectacion foveal. (29,40)  vascular irregular.

- Signos: excavacion del NO discreta,
focal, brillante, blanca, en forma de cuenco y descentrada
inferiormente. (29)

4. Anomalia de Morning Glory (39)

La anomalia de Morning Glory es una anomalia congénita
esporadica inusual unilateral bastante severa. Tiene la apariencia de
un disco 6ptico coénico excavado con tejido glial central blanco,
rodeado por un anillo de pigmento peripapilar con vasos retinianos
que emergen en un patron radial. Se asocia a defectos faciales de la
linea media y a anomalias del cerebro anterior. (29,30,40)

Esta condicion es mas frecuente en
mujeres que en hombres (2:1) y ocurre
predominantemente en la raza blanca.
(30,40)

Su patogénesis es desconocida,
pero se postula que se debe al fracaso del
cierre del tallo 6ptico que conduce a la
excavacion persistente de la cabeza del
NO. El 45% de los pacientes con esta
4 condicion tienen anomalias cerebro

llustracion  13.  Anomalia ; . L
Morning Glory. 28 vasculares asociadas. Para el diagnoéstico

de esta patologia es imprescindible realizar
una neuroimagen. (40)

La funcion visual y el prondstico de los pacientes no es
favorable. En la infancia, los nifios presentan una AV afectada y/o
estrabismo. (40) Entre las posibles complicaciones se encuentran el
desprendimiento seroso de retina (30% de los casos) y la
neovascularizacién coroidea. (29)

5. Fosetas 6pticas (39)

Las fosas del disco 6ptico aparecen como depresiones del NO
de color blanco-grisaceo localizadas en el sector temporal de la
papila. El 85% de los casos son unilaterales; el 40% desarrolla liquido
intrarretiniano el cual puede evolucionar a DR seroso. (30,40)
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Su prevalencia es igual en hombres y mujeres y generalmente
son esporadicos, aunque los estudios sugieren una herencia
autosdmica dominante para los casos unilaterales. (30,40)

La fisiopatologia y patogénesis de las fosetas dpticas es objeto
de debate. Se piensa que la causa principal es un defecto en el
desarrollo temprano de la vasculatura retiniana y coroidea y no
debido a deficiencias en el cierre fetal de la fisura éptica. (40)

- Sintomas: AV normal, en los casos en los que no haya
maculopatia (DR seroso macular). (29,40) Defectos de campo
visual parecidos a los provocados por el glaucoma.

- Signos: mayor tamafo del disco con una fosa redonda u ovalada
de tamafo variable situada en la zona central/temporal. La
papila que contiene la foseta Optica suele ser de mayor tamafio
gue la contralateral.

- Tratamiento: a) Observacion cada 3 meses por si el DR se
reabsorbe espontdneamente. b) Fotocoagulacion laser a lo largo
de la cara temporal del disco. ¢) Vitrectomia con intercambio de
aire-liquido y posicién postoperatoria. (29)

Ilustracidn 14. Foseta dptica. 28 llustracion 15. Foseta dptica en el sector
temporal de la papila y arteria
ciliorretiniana. 38

4.5.5. MALFORMACIONES EN RED VASCULAR

1. Retinopatia del prematuro

Se trata de una retinopatia proliferativa bilateral que afecta a
los bebés prematuros con un bajo peso al nacer (1.000g-1.750g) o
gue han estado expuestos a niveles elevados de oxigeno en la
incubadora. La retina es un tejido que termina de vascularizarse
después del parto, la cual es muy susceptible al dafio por oxigeno en
el bebé prematuro. (29,30)

Es una de las causas mas importantes de deficiencia visual en
nifos prematuros. (31)

- Signos: CA poco profunda, edema corneal, atrofia de iris, escasa
midriasis, sinequias posteriores, leucocoria, estrabismo,
hemorragia vitrea, DRy fibroplasia retrolental. (30)
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La retina avascular produce VEGF (factor de crecimiento
endotelial vascular) que es un estimulo para el desarrollo de la
vascularizacion en el Utero. En el bebé prematuro, la produccion de
VEGF deja de regularse correctamente debido a la hiperoxia y
comienzan las complicaciones neovasculares. (29)

En el 80% de los casos
aproximadamente, la RDP
involuciona espontaneamente
incluso en ojos con DR. (29)

Se debe realizar un examen
oftalmolégico a las 4-7 semanas
postnatales a los bebés nacidos a
las 31 semanas de gestacion o que
hayan nacido con 1.500g o menos
Ilustracion 106. RDP. 3 para descartar esta patologia.
(29,31)

Tratamiento: fotocoagulacion laser en la retina avascular,
agentes intravitreos anti-VEGF (bevacizumab->Avastin), vitrectomia
pars plana, crioterapia. (29,30)

2. Enfermedad de Coats

Es wuna enfermedad vascular
retiniana unilateral en el 85% de los casos,
idiopatica y progresiva que suele ocurrir
en varones jovenes de <20 afios. (29,30)
No es heredable en el 95% de los casos.
(31) ’

Se puede presentar con '
disminucion de AV, estrabismo o
leucocoria. (29)

llustracion 117. Enfermedad de Coats. 3°

- Signos en FO: vasos telangiectasicos y
aneurismaticos localizados en los cuadrantes inferior y temporal,
microaneurismas retinianos, exudacion lipidica intra 'y
subrretiniana, neovascularizacion, DR exudativo. (29,31)

Para realizar el diagndstico de esta enfermedad es Uutil la
angiografia de campo amplio con fluoresceina para ayudar a
identificar las telangiectasias y la extensibn completa de la
enfermedad. (30,31)

Algunas de las complicaciones que se pueden relacionar con
esta enfermedad son: rubeosis de iris, glaucoma, uveitis, catarata y
ptosis bulbi. (29)

Tratamiento: crioterapia de los vasos telangiectasicos,
fotocoagulacion laser, vitrectomia en casos graves. Objetivo: eliminar
las zonas de fuga vascular y permitir la reabsorcién del exudado.
(30,31)
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5. CONCLUSIONES

Las malformaciones oculares congénitas son un grupo de anomalias que
se deben detectar, diagnosticar y tratar precozmente para evitar que se produzca
ambliopia o ceguera en el nifio.

El papel del 6ptico-optometrista radica en reconocer los signos y sintomas
de cada patologia y derivar correctamente al profesional encargado de
diagnosticarlas y tratarlas. Se debe concienciar a las familias de la importancia
del chequeo oftalmolégico de los nifios en edades tempranas para detectar las
anomalias visuales en caso de haberlas.

Un alto porcentaje de los articulos seleccionados tratan sobre la
clasificacion de las malformaciones oculares congénitas tanto de polo anterior
como de polo posterior.

A la hora de realizar una busqueda sistematica de cada una de las
malformaciones oculares expuestas se observa que la Enfermedad de Coats
ofrece el mayor nimero de articulos (311.000 resultados en Google Scholar); la
siguiente enfermedad con mayor numero de resultados obtenidos es la
Retinopatia del Prematuro (92.200 resultados en Google Scholar). Destacar
también que se obtiene un mayor nimero de articulos si se realiza la busqueda
en inglés en vez de en espafiol.
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