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Prologo

Es para mi un placer poder presentar esta comunicacion digital solicitada “Atlas de retina pediatrica” de la Societat
Catalana d’Oftalmologia 2022. Los coordinadores y colaboradoras han conseguido, de forma magistral, sintetizar
en imagenes las patologias que pueden afectar la retina del nifio.

En cada capitulo se presenta un subgrupo de patologias con una gran iconografia y un breve texto explicativo ad-
junto a cada una de ellas. Asi se permite al lector actualizar sus conocimientos en la materia de forma agil y amena.

Portodo ello, es de esperar que se convertira en un manual de referencia para el conocimiento de la retina pediatrica.

Jeroni Nadal Reus
President de la Societat Catalana d Oftalmologia
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Introduccion

La patologia retiniana en edad pediatrica presenta caracteristicas diferenciales con la del adulto. Aunque existen
algunos tratados sobre retina pediatrica (como el de la Dra. Mary Elizabeth Hartnett), hasta la fecha, no se dispone
de ninglin atlas que aborde esta patologia en profundidad, tan solo capitulos aislados en algtn atlas de retina (como,
por ejemplo, en The Retinal Atlas, de Yannuzzi et al.) y en el fundamental Tratado y Slide Atlas de Oftalmologia Pe-
didtrica, de Gil-Gibernau, publicado en 1997.

Dados los recientes avances en la captacion de imagen de retina pediatrica (gracias a la aparicién de dispositivos de
campo ultraamplio, a la mejora de las camaras de contacto tipo RetCam®, etc.), es posible obtener en la actualidad
iconografia de mayor calidad que la que generalmente se encuentra en los textos clasicos sobre el tema.

El objetivo de esta comunicacion digital solicitada es el de facilitar una herramienta de consulta donde pueden ha-
llarse imagenes representativas de la mayoria de patologias que pueden afectar al segmento posterior en la infancia.
No pretende ser un tratado sobre retina pediatrica, sino que se trata de una obra eminentemente visual, aunque la
mayoria de imagenes se presentan acompafiadas de textos explicativos sobre la patologia.

Se presentan en este atlas mas de 700 imagenes entre retinografia convencional, retinografia, autofluorescencia
y angiografia de campo ultraamplio (Optomap®, Optos®), retinografia y angiografia de campo amplio de contacto
(obtenidas mediante RetCam®y 3nethra neo®), tomografia de coherencia ptica, etc.

La realizacion de este atlas hubiese sido imposible sin el magnifico trabajo que realiza a diario el Departamento
de Optometria del Hospital de Sant Joan de Déu de Esplugues de Llobregat, Barcelona. Nuestro agradecimiento a
Enric Puigventos, Begona Yeste, Enrique Jiménez, Ana Isabel Diaz, Zaher Makhmalji, Clara Martin, Irene Claramunt,
Simone Dowon y Carles Fresno.

Agradecemos también la colaboracion del Servicio de Anestesiologia del Hospital de Sant Joan de Déu para la
realizacion de las angiografias bajo anestesia, en especial de la Dra. Dolors Molies y de las enfermeras quirdrgicas
Elisabet Fuster y Lidia Guillén. También agradecemos el inestimable apoyo de todos los miembros de los servicios
de oftalmologia pediatrica de los hospitales Sant Joan de Déu (en especial a la Dra. Marina Barraso, por su enorme
compafierismo), Vall d’Hebron y Sant Pau, de Barcelona.

Y un dltimo agradecimiento a los verdaderos inspiradores de este trabajo: a todos los nifios afectos de enfermedades
retinianas que nos han ensefiado, nos han hecho reiry llorar, y han estado a nuestro lado durante estos tltimos anos.

J. Diaz Cascajosa

J. Catala Mora

A. Serra Castanera

A. Lopez de Eguileta Rodriguez
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J. Diaz Cascajosa

1. Malformaciones del segmento posterior
Posterior segment malformations

J. Diaz Cascajosa

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona.

Correspondencia:
Jesus Diaz Cascajosa
E-mail: jesus.diaz@sjd.es

Resumen

Las anomalias del desarrollo del segmento posterior del ojo constituyen una causa poco frecuente de baja vision en la infancia. El oftalmélogo juega un
papel clave en la deteccién de las patologias sistémicas que frecuentemente asocian.

Palabras clave: Coloboma. Persistencia vasculatura fetal. Morning glory.

Resum

Les anomalies del desenvolupament del segment posterior de I'ull constitueixen una causa poc freqiient de baixa visio a la infancia. Loftalmoleg juga
un paper clau en la deteccio de les patologies sistémiques que sovint associen.

Paraules clau: Coloboma. Persistencia vasculatura fetal. Morning glory.

Abstract

Developmental anomalies of the posterior segment of the eye are a rare cause of visual impairment in childhood. The ophthalmologist plays a key role
in detecting the frequently associated systemic disorders.

Key words: Coloboma. Persistent fetal vasculature. Morning glory.
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Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Persistencia de la vasculatura fetal

El sindrome de persistencia de la vasculatura fetal, antiguamente conocido como vitreo primario hiperplasico persistente, es una in-
frecuente anomalia del desarrollo ocular consistente en un fallo en la regresion de la vasculatura hialoidea.

Figura 1. Persistencia de la tunica vasculosa lentis, forma anterior Figura 3. La presencia de elongacion de procesos ciliares per-
de persistencia de la vasculatura fetal. Se observa la elongacién mite orientar una leucocoria como secundaria a persistencia de
de los procesos ciliares. la vasculatura fetal.

Figura 2./magen intraquirdrgica de anomalia de Peters asociada a
persistencia de la vasculatura fetal. Se observa el leucoma corneal,
la cataratay laelongacién de los procesos ciliares. Constituye una
muy infrecuente asociacion'.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181
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J. Diaz Cascajosa

Figuras 4y 5. Lasformas posteriores de persistencia de la vasculatura fetal constituyen aproximadamente un 12% del total. Las formas
mixtas son las mas frecuentes?.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181




Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figuras 6 y 7. Persistencia @ X . encia de displasia de polo

posterior en ¢

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181




J. Diaz Cascajosa

Figura 8. Persistencia de canal de Cloquet, forma menor de Figura 9. La asociacion coloboma-persistencia de la vasculatura

persistencia de la vasculatura fetal posterior. fetal puede ada o formando parte del sindrome MPPC (mi-
crocornea, megalolenticono posterior, persistencia de vasculatura
fetal y coloboma coriorretiniano)-.

Coloboma coriorretiniano

Los colobomas coriorretinianos aparecen por el cierre andmalo de la fisura embrionaria y pueden ser aislados (de causa genética
0 no) o constituir una manifestacion adicional de diversos sindromes, como el sindrome CHARGE (acrénimo inglés de coloboma,
alteraciones cardiacas, atresia de coanas, anomalias genitourinarias y auditivas), el sindrome de Kabuki, el sindrome MIDAS (acréonimo
inglés de microftalmia, aplasia dérmica y esclerocérnea)...*.

Figura 10. Imagen de campo ultraamplio de coloboma coriorretiniano extenso con afectacion papilar.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181




Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figura 11. Coloboma coriorretiniano extenso sin afectacion papilar ni macular.
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J. Diaz Cascajosa

Figura 12. Nino
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Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figura 13. Pequeno coloboma inferior a papila.
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J. Diaz Cascajosa

Figura 14. Coloboma coro

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181




Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figura 15.Im de campo ultraamplio de una nifa con colc

Figura 16. Pequeno colobom loboma frustre”) en una nifa con sindrome CHARG

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181




J. Diaz Cascajosa

Figuras 17 a 19. £l desprendimiento de retina regmatégeno es una complicacion habitual del coloboma. Frecuentemente el agujero
primario se encuentra a distancia del mismo.

Figura 20. Imagen de campo ultraamplio de coloboma asociado a persistencia de la vasculatura fetal.

m Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181



Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Malformaciones papilares

Las malformaciones de la papila constituyen un hallazgo infrecuente, pero es importante conocerlas, dada su asociacion con patologia
sistémica.

Figura 21. Aplasia de papila. Imagen con retindgrafo de campo amplio de contacto. Se observa el vestigio papilar y la ausencia de
vasos retinianos.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181
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J. Diaz Cascajosa

Figura 22. Hipoplasia papilar. Se aprecia el signo del doble anillo. Es importante en estos casos descartar anomalfas de la linea media

ral y defectos de yonas hipofisarias (c ia septooptica).

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181




Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figura 23. Inversion papilar. Puede cursar con defectos campimétricos.
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Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figura 25. Retinografia de foseta papilar sin desprendimiento de retina asociado.
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J. Diaz Cascajosa

Figura 26. Foseta papilar con desprendimiento exudativo de polo poste
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Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figuras 27 a 29. Foseta colobomatosa con desprendimiento de retina asociado. Se observa la desaparicion progresiva del levantamiento
macular tras la fotocoagulacion peripapilar. En los Ultimos afos, se han propuesto multiples técnicas para tratar el desprendimiento
de retina asociado a foseta®.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181 M4




J. Diaz Cascajosa

Figuras 30 a 32. Anomalia de morning glory. Se observa la disposicion radial de los vasos y la existencia de tejido fibroglial prepapilar.
Es importante descartar la existencia de encefalocele basal en estos casos.

IVl Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181



Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figura 33. Anomalia de morning glory con desprendimiento de retina exudativo asociado.
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J. Diaz Cascajosa

Figura 34. Drusas de papila. Generalmente constituyen un hallazgo casual y pueden ponerse de manifiesto mediante ecografia o
autofluorescencia.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181




Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Figura 35. Membrana neovascular subretiniana fibrosada secundaria a drusas de papila. La neovascularizacion peripapilar es un ha-
llazgo relativamente frecuente en las drusas papilares®.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181 W&



J. Diaz Cascajosa

Figura 36. Presencia de fibras de mielina. Pueden asociarse a miopia alta y ambliopia dificilmente recuperable.

m Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):157-181



Capitulo 1. Malformaciones del segmento posterior

Maculopatia en torpedo

La maculopatia en torpedo es un infrecuente hallazgo sobre el que aun se discute si clasificar como un defecto del desarrollo embrio-
nario o un tumor hipopigmentado. Generalmente es asintomatico y no progresivo.

Figuras 37 y 38. Maculopatia en torpedo.
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A. Serra Castanera

2. Retinopatia de la prematuridad
Retinopathy of prematurity

A.Serra Castanera
Hospital Sant Joan de Déu. Esplugues de Llobregat. Barcelona.

Correspondencia:
Alicia Serra Castanera
E-mail: Aserra@hsjdbcn.org

Resumen

La retinopatia de la prematuridad es una enfermedad que se produce en niflos prematuros, debido a una isquemia de la retina inmadura. El diagndstico
precoz es fundamental para poder realizar el tratamiento adecuado y a tiempo, evitando un alto porcentaje de ceguera infantil.

Palabras clave: Retinopatia del prematuro. Fotocoagulacién con laser de diodo. Antiangiogénicos.

Resum

La retinopatia de la prematuritat és una malaltia que es produeix en nens prematurs degut a la isquemia de la retina inmadura. El diagnostic precog és
fonamental per poder realitzar el tractament adecuat i a temps, evitant un alt percentatge de ceguessa infantil.

Paraules clau: Retinopatia del prematur. Fotocoagulacié amb laser de diode. Antiangiogénics.

Abstract

Retinopathy of prematurity is a disease produced in premature babies caused by retinal ischemia of the inmature retina. Early diagnosis is necessary to
achieve an accurate and on time treatment, to avoid a hight percentage of chidren blindness.

Key words: Retinopathy of prematurity. Diode laser photocoagulation. Antiangiogenics.
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Introduccion

La retinopatia del prematuro (ROP) es una enfermedad que se
produce exclusivamente en nifos prematuros, generalmente
sometidos a oxigenoterapia, debido a una alteracién en la vas-
cularizacion de la retina.

Las formas moderadas regresan con poca o nula afectacion de la
funcion visual, pero las formas mds graves pueden provocar un
déficit visual importante’; es una causa de ceguera infantil que
estd en aumento a nivel mundial, especialmente en los pafses en
vias de desarrollo, en los que estd aumentando la supervivencia
de los grandes prematuros?.

Los factores de riesgo de la ROP son: el grado de prematuridad,
la oxigenoterapia y la comorbilidad que afecta a los grandes
prematuros.

El prondéstico depende fundamentalmente del tratamiento a
tiempo, y por lo tanto, del diagndstico precoz.

Desarrollo vascular normal de la retina

La vascularizacion normal de la retina se inicia en la semana 14 de
gestacion, a partir del nervio ptico, y alcanza la ora serrata a las 36
semanas en el lado nasal y a las 40 semanas en el lado temporal.

Consta de dos fases*:

Figura 1. Desarrollo vascular normal de la vascularizacion retiniana.

Fuente: elaboracion propia.

Capitulo 2. Retinopatfa de la prematuridad

— Fase precoz o vasculogénesis: se produce entre las se-
manas 14y 21; se forman las cuatro arcadas vasculares
principales. Este proceso es independiente del factor
de crecimiento vascular endotelial (VEGF).

— Fasetardia o angiogénesis: la retina periférica avascular
produce el VEGF que estimula la formacion de los vasos
periféricos. Para ello, es necesaria la presencia del factor
de crecimiento insulinico tipo 1 (IGF-1), que llega a la
retina a través de la placenta y el liquido amnidtico’.

Figura 2. Vascularizacion en la semana 33.

Figuras 3. Vascularizacion en la semana 35.
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Figura 4. Vascularizacion en la semana 37.

Patogénesis

El nacimiento prematuro conlleva una inmadurez de la vascula-
rizacion, con una extension de retina periférica avascular que es
mayor cuanto mas prematuro es el nacimiento. En algunos casos,
la angiogénesis continlia con normalidad, pero en otros casos, la
asociacion de diferentes factores daré lugar a la ROP®:

Figura 5. Estadio 1 o linea de demarcacion: linea fina blanca que
separa la retina vascular de la avascular.

— Desaparece el aporte materno de IGF-1: deja de actuar
el VEGF.

— Pasa de una baja saturacion de oxigeno intrauterina
(70-80%) a una hiperoxia inducida, que provoca una
vasoconstriccion y vasoobliteracion.

Como consecuencia, se detiene la angiogénesis y se inicia la
fase 1 isquémica de la ROP.

Figura 6. Estadio 2 o cresta monticular: la linea aumenta de
volumen y se extiende fuera del plano de Ia retina.
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Cuando el nifo empieza a producir IGF-1, pueden darse dos — EIVEGF acumulado por la isquemia retiniana actta brus-
situaciones: camente: crecimiento exagerado de vasos anémalos:

) o ) . es la fase 2 proliferativa de la ROP.
— Diferenciacion de las células precursoras a células endo-

teliales maduras: revascularizacion de la retina periférica.

Figura 7. Regresion de la ROP. A) Se observa una linea de ROP con algunas hemorragias. B) Desaparicion de la linea y avance de los
vasos hacia la periferia.

Figuras 8 y 9. Estadio 3 o formacion de tejido neovascular que Figura 11. Estadio 4B: desprendimiento de retina subtotal con
crece hacia el espacio vitreo. macula desprendida.

Figura 10. Estadio 4A: desprendimiento de retina subtotal con Figura 12. Estadio 5: desprendimiento de retina total. Se clasifica
macula adaptada. segun la apertura del mismo en la zona anterior (tunel abierto) o

posterior (tUnel cerrado, se manifiesta como“fibroplasia retrolental”).

Imagen cedida por la Dra. M. Isabel Pérez Cabeza, del Hospital Regional Uni-
versitario (HRU) de Malaga.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):183-205 k¥4




A. Serra Castanera

Clasificacion internacional - Enfermedad "plus” (+): dilatacion y tortuosidad vas-
cular en el polo posterior en al menos dos arcadas.
Es un signo de severidad que puede darse en cual-
— Estadios del 1 al 5. quier estadio. Se define la enfermedad “pre-plus”
—  Situacion (la Figura 13). como una dilatacion y tortuosidad vascular mayor
de lo normal, pero sin llegar a las caracteristicas de

enfermedad “plus”.

Tiene en cuenta fundamentalmente cuatro criterios’®:

— Extension: se divide la circunferencia en sectores ho-
rarios.

Figura 13. Esquema de las zonas de Ia retina. Figura 14. Enfermedad plus.

Fuente: elaboracion propia.
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Figura 15. Vasos en el polo posterior. A) Normal. B) Pre-plus. €) Enfermedad plus.

Se ha descrito una forma especial denominada AP-ROP (ROP agresiva posterior), que se caracteriza por:

— Situacion: zona | o zona Il posterior.
— Plus precoz en los cuatro cuadrantes, no proporcional al estadio.
— Progresion répida, con abundantes shunts arteriovenosos.

— Progresa del estadio 1 al 3, mediante una red plana y extensa de neovasos sobre la retina.
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Figuras 16 a 18. Tres casos de AP-ROP.

17

La imagen de la Figura 17 ha sido cedida por la Dra. M. Isabel Pérez Cabeza, del HRU de Mélaga.

Figura 19. Lesiones cicatriciales de la ROP: membrana fibrosa Figura 20. Lesiones cicatriciales de la ROP: traccion de los vasos
prerretiniana, tortuosidad vascular cicatricial. a la salida de la papila, con ectopia macular.

Protocolo de exploracion — Qué nifios explorar.
— Como explorar.

Es imprescindible implementar un protocolo de exploracion en
todas las unidades neonatales, para asegurar un diagnostico y — Cuando iniciar el cribado.

un tratamiento a tiempo?®'°. Estos protocolos se han de adaptar — Hasta cudndo mantener las exploraciones.
a cada poblacién, y especifican:
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Tratamiento

Actualmente se recomienda tratar cuando se alcance un estadio
preumbral tipo 1'":

— Cualquier ROP plus en la zona l.

— ROP 3 enlazonalsin plus.

— ROP2pluso3plusenlazonall

Se debe tratar en las primeras 48-72 h tras el diagndstico, para
evitar formas postumbral, de peor prondstico.

Existen actualmente dos posibilidades terapéuticas: fotocoa-
gulacion con ldser infrarrojo de diodo e inyeccion intravitrea de
anti-VEGF,

Capitulo 2. Retinopatfa de la prematuridad

Figura 21. Estadio 3 plus avanzado o postumbral, tras la foto-
coagulacion.

Figura 22. Fotocoagulacién con Iaser infrarrojo de diodo, con el objetivo de ablacionar toda la retina avascular mediante impactos

casi confluentes entre la cresta y la ora serrata.
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Figura 23. Inyeccion intravitrea de anti-VEGF'2. La técnica es diferente al adulto: se debe inyectar a tan solo 1 mm de limbo, y se reco-
mienda dirigir la aguja hacia el nervio 6ptico, no hacia el centro del globo, e introducir menos de 1 cm.

Adulto Neonato

Figura 24. Protocolo de tratamiento mds aceptado en la actualidad.

Tratamiento del desprendimiento de retina (estadio 4 o 5)': el tratamiento de eleccién es una vitrectomia asociada o no a un procedi-
miento escleral circular con preservacion del cristalino. En el estadio 5, la opcién terapéutica es la vitrectomia asociada a lensectomia,
pero con prondstico visual generalmente malo.
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Casos clinicos

Figura 25. Retinografias de contacto de dos casos de ROP preumbral tipo 1 tratados mediante fotocoagulacion con ldser de diodo,
con regresion de las lesiones y buen resultado anatémico.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):183-205 Kk}




A. Serra Castanera

Figura 26. Retinograffas de contacto de dos casos de ROP preumbral tipo 1 tratados mediante fotocoagulacién con laser de diodo,
con regresion de las lesiones y buen resultado anatémico.
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Figura 27. Retinografias de campo amplio obtenidas afos después del tratamiento.
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Figura 29.

la
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Figura 30. Paciente fotocoagulado en el que se aprecia persis-
tencia de la arteria hialoidea.

Figura 31. Paciente de 23 + 4 semanas de gestacion. A) En la exploracion de la 72 semana, se observa ROP en la zona 2 posterior. B)
Tras la fotocoagulacion a las dos semanas, se evidencia persistencia de membrana en el limite de la zona tratada. C) A las seis semanas,
se aprecia un aumento de la membrana neovascular que protruye hacia el vitreo, con desprendimiento de retina periférico. Se procedio
a inyectar un anti-VEGF. D) Fibrosis intensa y empeoramiento del desprendimiento de retina tras la inyeccion. En la actualidad, este
paciente serfa indicacion de inyeccion de anti-VEGF de primera intencion.
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Figura 32y 33. Dos pacientes con ROP en la zona 2 posterior, tratados mediante inyeccion de anti-VEGF. En pocos dias, se observa la
desaparicion de la cresta neovascular y la mejoria del plus.
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Figura 34. Dos pacientes con ROP en la zona 2 media-anterior, tratados mediante inyeccion de anti-VEGF.,

Imagen cedida por la Dra. M. Isabel Pérez Cabeza, del HRU de Malaga.
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Figura 35.ROP en la zona 2 posterior tratada mediante inyeccion de anti-VEGF. En la figura inferior-izquierda, se observa una regresion
de las lesiones y desaparicion del plus. En la derecha, se observa una recidiva de la ROP semanas después.

Imagen cedida por la Dra. M. Isabel Pérez Cabeza, del HRU de Malaga.
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Figura 36. ROP en la zona 2 posterior tratada mediante inyeccion de anti-VEGF. En iméagenes inferiores, se evidencia una recidiva que
se trata mediante fotocoagulacion.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):183-205 [N




A. Serra Castanera

Figura 37. A y B) Paciente con ROP en la zona 2 posterior tratada mediante inyeccion de anti-VEGF. C) Varias semanas después, la
angiograffa demuestra una recidiva intensa con cresta neovascular muy avanzada. D) Se traté mediante fotocoagulacién. E) A pesar
de todo, la enfermedad progresé a desprendimiento traccional de retina.

Imagen cedida por la Dra. M. Isabel Pérez Cabeza, del HRU de Mélaga.

IOV Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):183-205



Capitulo 2. Retinopatia de la prematuridad

Figura 38. Retina periférica avascular.

Imagen cedida por la Dra. M. Isabel Pérez Cabeza, del HRU de Mélaga.

Figura 39. Retina periférica avascular con signos angiograficos de neovascularizacion.

Imagen cedida por la Dra. M. Isabel Pérez Cabeza, del HRU de Malaga.
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Figura 40. La angiografia pone de manifiesto la fuga de contraste, criterio de actividad para indicar el retratamiento.

Imagen cedida por la Dra. M. Isabel Pérez Cabeza, del HRU de Malaga.

Figura 41. En los pacientes tratados mediante inyeccion de anti-VEGF, es muy frecuente encontrar shunts arteriovenosos abundantes.
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Resumen

Los tumores intraoculares en la edad pediétrica son diferentes de los que ocurren en los adultos: la lesion maligna intraocular mas frecuente es el reti-
noblastoma, mientras que el melanoma coroideo, que es comun en adultos, es extremadamente raro en nifios. Algunas de las lesiones benignas estan
asociadas a facomatosis u otras enfermedades sistémicas.

Es importante reconocer los signos y sintomas de los tumores oculares de la infancia para poder realizar una evaluacion y tratamiento oftalmolégicos
oportunos. Mientras que los tumores malignos pueden poner en peligro la vida, tanto los tumores malignos como los benignos pueden poner en peligro
la vision y/o pueden ayudar al diagnéstico de enfermedades sistémicas.

Palabras clave: Tumores intraoculares. Retinoblastoma. Leucocoria. Facomatosis. Hemangioma coroideo.

Resum

Els tumors intraoculars a l'edat pediatrica son diferents dels dels adults: La lesié maligna intraocular més freqlient és el retinoblastoma, mentre que
el melanoma coroidal, que és comu en adults, és extremadament rar en nens. Algunes de les lesions benignes estan associades a facomatosi o altres
malalties sistemiques.

Es important recongixer els signes i simptomes dels tumors oculars de la infancia per poder realitzar una avaluacié i tractament oftalmoldgics oportuns.
Mentre que els tumors malignes poden posar en perill la vida, tant els tumors malignes com els benignes poden posar en perill la visié i/o ajudar al
diagnostic de malalties sistemiques.

Paraules clau: Tumors intraoculars. Retinoblastoma. Leucocoria. Facomatosi. Hemangioma coroidal.

Abstract

Intraocular tumors in the pediatric age are different from those that occur in adults: the most frequent malignant intraocular lesion is retinoblastoma,
while choroidal melanoma, which is common in adults, is extremely rare in children. Some of the benign lesions are associated with phacomatosis or
other systemic diseases.

It is important to recognize the signs and symptoms of childhood eye tumors for prompt ophthalmologic evaluation and treatment. While malignant
tumors can be life-threatening, both malignant and benign tumors can be vision-threatening and/or may aid in the diagnosis of systemic disease.

Key words: Intraocular tumors. Retinoblastoma. Leukocoria. Phacomatosis. Choroidal hemangioma.
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Tumores retinianos

Retinoblastoma

Introduccién y signos clinicos

El retinoblastoma es el tumor intraocular mas frecuente en el mundo, con una incidencia de 1/15.000 recién nacidos vivos, afectando
a mas de 8.000 nifos al aho en todo el mundo. Supone un 10% de todos los tumores antes del aho de vida y el 30% de todos los tu-
mores en el primer mes de vida'. La manifestacion clinica mas frecuente es la leucocoria, seqguida del estrabismo. En casos avanzados,
pueden manifestarse un cambio en el color del iris, aumento del tamaro de la cornea y/o del globo ocular o celulitis no infecciosa®*®.

Figura 1. A) Leucocoria y endotropia del ojo izquierdo en un paciente con retinoblastoma unilateral del ojo izquierdo. B) Celulitis no
infecciosa en un caso avanzado de retinoblastoma.

Clasificacion TNMh e internacional

Las clasificaciones mas utilizadas en el retinoblastoma intraocular son la clasificacion internacional ABC>”?y, mas recientemente, la nueva
clasificacion TNMh, en la que: 1a T se refiere a las caracteristicas del tumor en relacion al ojo; la N, a la presencia de adenopatias; la M, a
las metéstasis. Por primera vez en la historia del estadiaje del American Joint Comittee on Cancer, se ha incluido la letra h, en referencia
a la ausencia o presencia de mutacion del gen supresor RB1 en la linea germinal, debido a las implicaciones en el tratamiento y en el
pronostico ocular y vital de los pacientes'
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Figura 2. A) Estadio cT1a, grupo A de la clasificacion ABC: dos tumores pequefios (flechas) respetando la maculay el nervio dptico.
B) Estadio cT1b, grupo B de la clasificacion ABC: tres tumores de diferentes tamafos, localizados cerca del nervio optico y de Ia
macula. €) Estadio cT2a, grupo D de la clasificacion ABC: tumor con desprendimiento de retina >5 mm. D) Estadio cT2b, grupo D
de la clasificacion ABC: tumor con siembras subretinianas a distancia. E) Estadio cT2b, grupo D de la clasificacion ABC: tumor con
siembras vitreas. F) Estadio ¢T3, grupo E de la clasificacion ABC: destruccion anatémica o funcional del ojo.
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Patrones de crecimiento: endofitico, exofitico, infiltrante difuso

Figura 3. Patrones de crecimiento en el retinoblastoma. A) Endofitico. B) Exofitico. €) Infiltrante difuso. El endofitico protruye a la
cavidad vitrea y frecuentemente asocia siembras vitreas. El exofitico respeta la superficie retiniana y se asocia a desprendimiento
de retina y siembras subretinianas. El infiltrante difuso representa del 1 al 2% de los casos, caracterizado por un crecimiento plano
horizontal con engrosamiento de la retina sin masa visible ni calcificaciones, a veces asociado con invasion de la cdmara anterior?.

Siembras vitreas

Figura 4. Diferentes formas de siembras vitreas. A) Clase 1 o polvo. B) Clase 2 o esferas. €) Clase 3 o nube. Se considera que las
formas de polvo son por invasion celular; las esferas con expansion de clones tumorales y las que son en forma de nube, por in-
vasion tumoral' 2,
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Siembras de camara anterior
La invasion de camara anterior es poco frecuente en el retinoblastoma. Se detecta en un 2% de los pacientes y, hasta hace poco, era
un criterio absoluto de enucleacién. Se ha visto que, en casos muy seleccionados, se pueden tratar con éxito?',

Figura 5. Siembras en cdmara anterior en forma de polvo. A) Clase 1. B) Esferas o clase 2. €) Nubes, pseudohipopion o clase 3.

Retinocitoma

Cualguier tumor retiniano que contiene calcificaciones deber ser considerado un retinoblastoma hasta que la evidencia sugiera lo
contrario. El retinocitoma es una variante benigna del retinoblastoma, puede ser unilateral o bilateral y puede presentarse solo o en
asociacion con retinoblastoma. En general, es una masa retiniana blanquecina translicida, a menudo asociada con quistes intratumo-
rales, calcificaciones y alteracion perilesional del epitelio pigmentario de la retina'*'°.

Figura 6. Lesion blanquecina, calcificada (A), con alteracion del epitelio pigmentario y calcificaciones satélites (B), sugestiva de
retinocitoma, sin evidencia de crecimiento a lo largo del seguimiento en una paciente de 14 afos.
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Hamartomas astrociticos

Hamartoma astrocitico solitario

El hamartoma astrocitico retiniano es un tumor glial benigno que se encuentra en la capa de fibras nerviosas y habitualmente es una
lesion solitaria, de crecimiento muy lento y que puede calcificar con el tiempo'®!”.

Figura 7. A) Hamartoma astrocitico retiniano adyacente al nervio 6ptico de aspecto amarillo y superficie morular. B) En la OCT, se
observa una lesién de masa calcificada elevada con espacios vacios internos que representan calcificacion intratumoral. C) Hipe-
rautofluorescencia correspondiente a la calcificacion tumoral. D) Vascularizacion del astrocitoma en angio-OCT.
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Hamartoma astrocitico muiltiple

Las lesiones multiples o bilaterales pueden ser indicativas de una enfermedad sistémica, como el complejo de esclerosis tuberosa o
la neurofibromatosis tipo 1'8. En etapas iniciales, pueden simular retinoblastomas, aunque presentan un crecimiento muy lento y se
calcifican con los afnos'®.

Figura 8. A y B) Multiples retinoblastomas bilaterales en un paciente con esclerosis tuberosa. Cy D) Evolucion al cabo de 16 afos
de seguimiento, con calcificacion de alguna de las lesiones.
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Fibras de mielina

La mielinizacién de las fibras nerviosas puede ser congénita o adquirida y unilateral o bilateral. A menudo, se asocia con anisometropia,
estrabismo, ambliopia y muchas otras afecciones oculares®.

Figura 9. Presencia de fibras de mielina en la retina en un nifo
de 5 afos asociada a estrabismo.

Tumores pigmentados

Hamartoma mixto de retina-EPR

Es una malformacién hamartomatosa rara y benigna de la retina neurosensorial, el epitelio pigmentario de la retina (EPR) y el vitreo
adyacente. Se observa la presencia de tejido retiniano y prerretiniano de color blanco grisdceo, y puede asociar contraccion de la retina
y vasos circundantes sin afectacion coroidea?’. Se pueden asociar a neurofibromatosis tipo 2°.
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Figura 10. A y C) Hamartoma mixto combinado de retina y epitelio pigmentario de retina. B) OCT que muestra engrosamiento
y desestructuracion de las capas internas retinianas y contraccion retiniana interna.
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Nevus

Los nevus de coroides son proliferaciones de melanocitos sin signos de atipia que afectan a todo el espesor de la coroides. Se estima
que tiene una prevalencia en la poblacién caucésica del 6-10%, pero el riesgo de progresar a melanoma a lo largo de la vida es bajo:
se ha estimado que solo 1 de cada 8.845 nevus se transforman en melanoma uveal. Generalmente son lesiones bien delimitadas,
redondeadas, planas y pigmentadas, aungue también se han descrito formas amelandticas.

Figura 11. Ay B) Retinograffa de un nevus en la arcada temporal inferior que presenta pigmento anaranjado en su superficie, que
se marca en forma de lineas y puntos hiperautofluorescentes en la autofluorescencia, por el depdsito de lipofuscina. En la OCT, se
delimita la lesion fusiforme coroidea con un minimo desprendimiento de retina.
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Melanoma de coroides

El melanoma de coroides es excepcional en nifios. Puede aparecer
en la adolescencia y tiene predileccion por la coroides inferior?
Existen algunos signos que aumentan el riesgo de desarrollar un
melanoma coroideo, como la melanocitosis ocular. Se trata de una
pigmentacion epiescleral de color gris azulada, habitualmente
unilateral, que no se moviliza con la conjuntiva. Es el resultado de
la migracionincompleta de los melanocitos que pueden aparecer
en la Uvea, la esclera y la epiesclera. La transformacion maligna
es poco frecuente, pero puede desarrollarse un melanoma de
orbita, de Uvea o de meninge, por lo cual es importante realizar
un seguimiento y controles periédicos a estos pacientes®.

Nevus de Ota

Nevus de Ota o melanocitosis oculodérmica: el parpado, la piel
periocular y la esclera presentan una coloracién azulada, que
suele ser unilateral. La Uvea también muestra una proliferacion
de melanocitos, que aumentan el riesgo de desarrollar melanoma
cutaneo y uveal”?, asf como glaucoma®.

Figura 12. Pigmentacion epiescleral por melanocitosis ocular.

Figura 13. Melanocitosis oculodérmica bilateral. A'y B) Lesiones cutaneas caracterfsticas.
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Figura 13. Melanocitosis oculodérmica bilateral. C-F) Nevus coroideos bilaterales.
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Lesiones y tumores relacionados del epitelio pigmentario de la retina

Hipertrofia congénita del epitelio pigmentario (HCEPR)
Lesion pigmentada, bien definida plana o minimamente elevada, de crecimiento muy lento, generalmente unilateral y rara maligni-
zacion®?,

Figura 14. Ay B) Hipertrofia congénita del EPR. €) OCT que muestra engrosamiento del EPR.
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Hipertrofia congénita del EPR multifocal
Lesiones similares al HCEPR pero multifocales, también conocidas como pisadas de oso. Pueden presentar una distribucion en sector,
pueden ser unilaterales o bilaterales, y no malignizan®”.

Figura 15. Pisadas de oso bilaterales en un nifo.
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Lesiones pigmentadas del fondo de ojo y poliposis
adenomatosa familiar

Algunas lesiones pigmentadas del fondo de ojo se pueden asociar
a mutaciones del cromosoma 5 y poliposis coldnica familiar, de
herencia autosémica dominante. Las lesiones tienen una forma
oval, bordes mal definidos, y pueden presentar zonas de hipopig-
mentacion. Pueden ser multiples y/o bilaterales, y no malignizan.
Son marcadores de la presencia de pdlipos en el colon y el recto
(sindrome de Gardner), que suelen aparecer en la segunda década
y malignizan alrededor de la 42 década, o de gliomas del sistema
nervioso central (sindrome de Turcot)®?28,

Maculopatia “en torpedo”

La maculopatia “en torpedo” es una presunta condicion congé-
nita que afecta al epitelio pigmentario de la retina con atrofia o
hiperplasia focal bien delimitada en configuracién de torpedo.
Estalesion tiende a ocurriren laregion temporal a la macula®?”2%3,

Figura 16. Hamartoma del epitelio pigmentario de la retina
(lesiones pigmentadas del fondo de ojo) asociada con poliposis
adenomatosa familiar (sindrome de Gardner).

Figura 17. A) Fotografia en color del ojo derecho que muestra
una lesion hipopigmentada en forma de torpedo con una cola
hiperpigmentada. B) OCT de la lesiéon que muestra disrupcion
de la union 1S-OS vy atrofia de las capas nucleares externas y
aumento de la reflectividad coroidea.

OD(R) 45Deg
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Melanocitoma

El melanocitoma es un tumor benigno de origen coroideo. Habitualmente forma una masa elevada, pigmentada y bien delimitada

alrededor del nervio optico y, raramente, en el drea macular. Generalmente es un hallazgo casual al ser asintomatico. Se han descrito
pocos casos de malignizacion®.

Figura 18. Melanocitoma yuxtamacular.
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Tumores vasculares
Hemangioma capilar retiniano

El hemangioma capilar retiniano puede encontrarse tanto como un tumor solitario o como multiples en el contexto de un sindrome
de Von Hippel-Lindau. Se pueden ver en la periferia retiniana o yuxtapapilares®?'.

Figura 19. A) Noédulo rojo, con una arteria aferente tortuosa y dilatada, y una vena eferente que se extiende hasta el disco dptico.
B) En los tiempos iniciales de la angiografia fluorescefnica, se observa el llenado de la arteria eferente y del hemangioma. C) En fases
medias, se manifiesta con mas claridad el vaso aferente y eferente. D) Ya en fases tardias, se puede apreciar la fuga de contraste
por la exudacion del hemangioma.

PPLY Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):207-231



Capitulo 3. Tumores intraoculares

Hemangioma cavernoso retiniano

Se presenta como una lesion solitaria unilateral en forma de racimos saculares de aneurismas intrarretinianos, llenos de sangre oscura,
con tejido fibroglial en la superficie del tumor. Casi siempre es asintomético, excepto si desarrolla una hemorragia vitrea 0 amenaza

la zona macular. La mayoria de los casos son esporadicos, pero también pueden ocurrir en forma familiar con un patrén de herencia
autosomico dominante®*,

Figura 20. A) Retinograffa de campo amplio de un hemangioma cavernoso retiniano. B) Acabé provocando un hemovitreo que
fue tratado con vitrectomia y fotocoagulacion perilesional.

Hemangioma racemoso o malformacion Figura 21. Malformacion arteriovenosa retiniana con afecta-
arteriovenosa retiniana (MAV) cion del polo posterior. Habitualmente no se acompafan de

o ) . exudacion retiniana.
Las MAV retinianas consisten en unos vasos retinianos tortuosos

congénitos, que se extienden desde el disco dptico hasta la re-
tina periférica. Cuando asocian malformaciones arteriovenosas
cerebrales constituyen el sindrome de Wyburn-Mason.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):207-231 [P¥5}




J. Catala Mora

Tumor vasoproliferativo

Los tumores vasoproliferativos son lesiones retinianas compuestas por células gliales y una red de finos capilares con algunos vasos
sanguineos dilatados. Pueden clasificarse como primarias (74% de los casos) o secundarias a diferentes procesos (26%), como enfer-
medades retinianas inflamatorias, vasculares, traumaticas o degenerativas. Se trata de lesiones elevadas de color rosa-amarillentas,
localizadas en la periferia inferior, sin vasos nutricios y con exudacion®'**3*(Tabla 1).

Figura 22. A) Tumor vasoproliferativo temporal inferior en un paciente con retinosis pigmentaria. B) Fuga de contraste en an-
giograffa. €) OCT macular en la que se puede ver la atrofia y la desestructuracion de las capas externas secundaria a la retinosis
pigmentaria y el componente traccional en capas internas secundario al tumor vasoproliferativo.

Tabla 1. Caracteristicas clinicas de los tumores vasculares de la retina®'.

Tumor vascular Exploracion Exudacion Localizacion Asociacion
retiniano clinica sistémica
Hemangioma Lesion redondeada + Retina periférica/ VHL
capilar rojo-anaranjada yuxtapapilar
Hemangioma “Racimos de uva” - Sin predileccion AD (bilateral)
Cavernoso
Hemangioma Vasos retinianos - Polo posterior Wyburn-Mason
racemoso tortuosos y dilatados
Tumor Masa rosa amarillenta +++ Retina periférica A veces 2¢1% 3
vasoproliferativo patologfa ocular
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Hemangioma coroideo

Hemangioma coroideo circunscrito
Los hemangiomas coroideos circunscritos son tumores vasculares hamartomatosos relativamente raros, se ven como una masa redonda
u ovalada, de superficie homogénea y de color naranja-rojizo localizada habitualmente en el polo posterior**.

Figura 23. A) Hemangioma coroideo rojo-anaranjado temporal a la méacula. B, Cy D) En la fase arterial de la angiografia fluores-
cefnica, se observa una hiperfluorescencia lineal que demarca los grandes vasos coroideos del tumor. En las fases arterial y venosa,
aparecen focos puntiformes hiperfluorescentesy, en las fases tardias, se evidencia una hiperfluorescencia intrarretiniana por la fuga
difusa de colorante en los espacios quisticos de la retina suprayacente.

Annals d'Oftalmologia 2022;30(4):207-231

227




J. Catala Mora

Malformacion coroidea difusa

Consiste en un engrosamiento difuso de color rojo anaranjado de la coroides posterior. Se suele asociar con hallazgos cutdneos, oculares
o del sistema nervioso central, a veces como parte del sindrome de Sturge-Weber. Se caracteriza por una proliferacion entremezclada
de vasos sanguineos pequefos y grandes, que pueden provocar degeneracion quistica de la retina y desprendimiento exudativo, a
veces precipitado por el uso de prostaglandinas®**3>.

Figura 24. A) Nevus flammeus. B'y €) Malformacion coroidea difusa en un paciente con sindrome de Sturge-Weber. D) Es de
destacar el aspecto rojizo del fondo de ojo, mas evidente al compararlo con el ojo contralateral.
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Osteoma coroideo
Los osteomas coroideos son tumores osificantes benignos raros de la coroides que se encuentran tipicamente en nifas. El 75% de los
casos son unilaterales, y se ven como una masa coroidea en el polo posterior, de color blanco-amarillento y bordes geogréficos bien

delimitados®~7,

Figura 25. A y B) Retinograffas de un osteoma coroideo bilateral en una nifa. Cy D) Crecimiento a lo largo de los afos con despig-
mentacion progresiva del epitelio pigmentario y visualizacion de los vasos coroideos. Ey F) En la OCT, se observa un laminado hiperau-
tofluorescente con engrosamiento coroideo y pueden asociar desprendimiento de retina secundario a neovascularizacion subretiniana

o descompensacion del epitelio pigmentario de retina (F).
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Resumen

Las uveitis en edad pediatrica suponen un 5-10% del total y suelen asociar mayor afectacién del polo posterior que en el adulto. Las etiologias, las ma-
nifestaciones clinicas y el manejo terapéutico de las uveitis pediatricas difieren de las del adulto.

Palabras clave: Uveitis pediatrica. Pars planitis. Toxoplasma. Toxocara.

Resum

Les uveitis en edat pediatrica suposen un 5-10% del total i solen associar més afectacié del pol posterior que a I'adult. Les etiologies, les manifestacions
cliniques i el maneig terapéutic de les uveitis pediatriques difereix de les de I'adult.

Paraules clau: Coloboma. Uveitis pediatrica. Pars planitis. Toxoplasma. Toxocara.

Abstract

Pediatric uveitis accounts for 5-10% of the total and usually associates greater involvement of the posterior pole than in adults. The etiologies, clinical
manifestations and therapeutic management of pediatric uveitis differ from those of adults.

Key words: Pediatric uveitis. Pars planitis. Toxoplasm. Toxocara.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):233-277


mailto:%20jtorras%40clinic.ub.es?subject=

Capitulo 4. Patologia inflamatoria e infecciosa del polo posterior

Patologia inflamatoria

Uveitis intermedia

Se denomina uveitis intermedia al subgrupo de uveitis en el que predomina la inflamacion en vitreo y pars plana. Al subgrupo de uveitis
intermedias que presentan snowballs y/o snowbank en ausencia de patologia inflamatoria o infecciosa sistémica, se le denomina pars
planitis'2.

Figura 1. La endotelitis inferior es un hallazgo frecuente en pars planitis®.
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Figura 3. En ocasiones, es posible valorar el snowbank mediante retinoscopio o fotografia con flash.
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Figuras 4. Snowbank evidenciado mediante indentacion escleral. Figuras 6. Snowbank inferior.

Figuras 5. Visualizacion intraquirdrgica de snowbank. Figura 7. Retinografia enfocando snowballs en un nifio con
pars planitis.
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Figuras 8 y 9. Snowballs en fotografia de campo ultraamplio.
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Figura 10. La fibrosis prepapilar constituye un hallazgo poco descrito en la literatura, pero muy tipico de pars planitis pediatrica.

Figura 11. Edema papilar severoy macular en una nina con pars
planitis.
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Figuras 12 y 13. La vasculitis venosa, especialmente en la periferia inferior, constituye un hallazgo muy frecuente en pars planitis
pediatrica.
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Figuras 15 y 16. Retinosquisis inferior en pars planitis. Entre un 20-40% de nifos con pars planitis pueden presentar retinosquisis
periférica durante el sequimiento’.
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Figuras 17 y 18. Membrana neovascular subretiniana en un paciente con pars planitis. En tomograffa de coherencia optica, se observa
masa neovascular asociada a levantamiento seroso macular que se resolvié con dos inyecciones de antiangiogénico intravitreo.

Figura 19.Imagen de campo ultraamplio postvitrectomia de pars planitis pediatrica. Se observa la fotocoagulaciéon entorno snowbank
y la fibrosis prepapilar.
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Figuras 22y 23. Nifo diagnosticado de uveitis intermedia. En la en de campo ultraamplio, se evidencian envainamiento
y un tumor vasoproliferativo periférico. La autofluorescencia resulta sugestiva de distrofia retiniana.
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Uveitis posteriores no infecciosas

Las uveitis posteriores en edad pediatrica se relacionan con mas frecuencia con causa infecciosa que en el adulto. Los sindromes de
puntos blancos son excepcionales en edad pediatrica, aunque posiblemente se infradiagnostican. Las vasculitis retinianas en nifios se
asocian generalmente con patologia inflamatoria o infecciosa sistémica, siendo menos frecuentes las vasculitis retinianas primarias.

Figuras 24 y 25, Epiteliopatia pigmentaria placoide posterior multifocal aguda en un adolescente varon de 14 afos.
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Figuras 26 y 27. Pigmentacion moteada anaranjada macular en el ojo izquierdo, tipica del sindrome de multiples puntos blancos
evanescentes.
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Figuras 28 y 29. Pigmentacion moteada anaranjada macular en el sindrome de multiples puntos blancos evanescentes. Obsérvese
la desaparicion completa a las cuatro semanas.
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Figura 30. Coroiditis punctata interna cicatricial.
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Figuras 31y 32. Coroiditis serpiginosa en fase aguda en un paciente varén de 15 afos.
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Figuras 33 a 36. Sindrome de fibrosis subretiniana difusa y uveitis en una nifa de 9 afos. Se observa la progresion de la fibrosis sub-
maculary la aparicién de cicatrices tipo coroiditis multifocal en el ojo izquierdo’.
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Figuras 37 a 39. Desprendimientos de retina exudativos en la enfermedad de Vogt-Koyanagi-Harada en edad pediatrica.
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Figura 40. Enfermedad de Vogt-Koyanagi-Harada en estadio crénico o de convalecencia. Se observan placas de despigmentacion y
nodulos de Dalen-Fuchs.
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Figura 41. Enfermedad de Vogt-Koyanagi-Harada en estadio cronico o de convalecencia. Se evidencia el denominado fondo"en puesta
de sol” o sunset glow fundus.

Figura 42. Enfermedad de Vogt-Koyanagi-Harada en estadio cronico o de convalecencia. Se observan zonas con pérdida de epitelio
pigmentario y nédulos de Dalen-Fuchs.
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Figuras 43 y 44. Vasculitis retiniana severa en un nifo con enfermedad inflamatoria intestinal en tratamiento con azatioprina.
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Figura 45. magen con retindgrafo de campo amplio de contacto
de un nifo con enfermedad de Crohn y vasculitis retiniana de
pequeno vaso.

Figuras 46 y 47. \asculitis retiniana primaria en un nino de 13 afos. Se observa en angiografia la presencia de neovasos en la arcada
temporal superior.
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Figura 48. Vasculitis "en rama escarchada’ (frosted branch angiitis) en una nifia con neurosarcoidosis.
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Patologia infecciosa

Las uveitis posteriores infecciosas en edad pedidtrica constituyen entre un 3y un 30% del total de uveitis, segun las series, existiendo
una gran variabilidad geografica®. En nuestro medio, las causas mas frecuentes son la toxoplasmosis y la toxocariasis ocular. La afectacion
ocular de la toxoplasmosis congénita sigue siendo un importante problema de salud publica en muchas dreas geograficas.

Infecciones parasitarias

Las infecciones parasitarias, especialmente por toxoplasma y toxocara, constituyen la causa mas frecuente de uveftis posterior infecciosa
en nuestro medio. El diagndstico es preeminentemente clinico por lo que es béasico conocer las formas de presentacion mas fecuentes
de estas infecciones.

Figura 49. Cicatrices retinianas en toxoplasmosis congénita. Hasta en un 75% de casos, las cicatrices se encuentran en el area macular.
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Figura 50. Retinitis activa en un neonato con toxoplasmosis congénita. Imagen de retindgrafo de campo amplio de contacto.
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Figuras 51 a 53. Retinitis por toxoplasma activa.
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Figura 54. Retinitis por toxoplasma peripapilar inferior. La lesion ocasionara un defecto de capa de fibras a ese nivel, con el subsiguiente
defecto campimétrico arciforme.
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Figura 55.Im de“faro en la ni ecundaria a la vitritis, ocultando el foco de retinitis adya
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Figuras 56 y 57. Papilitis por toxoplasma. La vitritis prepapilar puede ayudar a sospechar el cuadro.

Figura 58. La vasculitis venosa adyacente al foco de retinitis y/o Figura 59. Arteritis de Kyrieleis. Se observan placas intraluminales
a distancia es un hallazgo frecuente en la retinitis por toxoplasma. intraarteriales adyacentes al foco de retinitis. No es patognomé-
nica, pero si altamente sugestiva de toxoplasma’.
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Figuras 60 y 61. La neovascularizacion coroidea es una complicacion potencial de las cicatrices por toxoplasma. La presencia de
hemorragia perilesional es altamente sugestiva de la aparicion de dicha neovascularizacion.
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Figura 62. Retinitis por toxoplasma con desprendimiento de retina exudativo del polo posterior. La presencia de fluido subretiniano
adyacente al foco de retinitis constituye un hallazgo relativamente frecuente.
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Figuras 63 y 64. Vasos retinianos emergiendo de la cicatriz por toxoplasmosis congénita. Constituyen un hallazgo tipico de estas
Cicatrices.

Figuras 65 y 66. Toxocariasis ocular. Granulomas en el polo posterior.
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Figura 68. Toxocariasis ocular.Imagen de campo ultraamplio de Figura 69. Toxocariasis ocular. Granuloma periférico.
un granuloma periférico.

Figura 70. Desprendimiento de retina secundario a toxocariasis ocular.
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Figura 71. Enfermedad de Chagas. Cicatri xtafoveal en una infeccién congénita confirmada por Trypar
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Infecciones bacterianas

Las infecciones bacterianas del polo posterior son poco frecuentes en edad pediétrica. Aunque los casos reportados de sifilis congénita
en Estados Unidos se han quintuplicado en los Ultimos 10 afos, la manifestacion mas frecuente es la queratitis intersticial y es infrecuente
la afectacion del polo posterior. Otras infecciones bacterianas como la enfermedad de Lyme, la enfermedad por arafnazo de gatoy la
tuberculosis ocular son infrecuentes en nuestro medio.

Figuras 72 y 73. Neurorretinitis en una enfermedad por arafazo de gato, causada por Bartonella henselae. En nifios, generalmente,
cursa como un cuadro unilateral y autolimitado.

Figura 74. Granuloma coroideo tuberculoso. Imagen intraqui- Figura 75. Vasculitis tuberculosa en una nifa con inmunosu-
rdrgica durante vitrectomia diagndstica por vitritis de causa no presion severa.

filiada. En nifRos en paises occidentales, la afectacion tuberculosa
en polo posterior es excepcional.
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Infecciones viricas

La infeccién congénita por citomegalovirus es la infeccion viral congénita més frecuente en el mundo. La incidencia de afectacion reti-
niana en estos casos difiere mucho entre estudios, aunque sf existe evidencia de que es mas frecuente en nifios con infeccién sistémica
sintomatica. Otras infecciones viricas que pueden afectar la retina del nifio son la rubeola, el herpes virus, etc, ...

Figuras 76 a 78. Cicatrices en polo posterior por citomegalovirus congénito.
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Figura 79. Microangiopatia por HIV en un adolescente.
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Figuras 80 y 81. Necrosis retiniana aguda por virus del herpes simple tipo 2 en un neonato con encefalitis herpética asociada. Se
observa la fibrosis severa cicatricial a pesar de tratamiento antivirico intravitreo, sistémico y tratamiento quirdrgico.

Figura 82. Cicatriz periférica por necrosis retiniana aguda.
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Figura 83. Necrosis retiniana aguda en un paciente de 13 afos. Se observan placas de retinitis periférica y vasculitis asociada. La etio-
logia mas frecuente en nifos es el herpes simple tipo 2.

Figuras 84 y 85. Rubéola congénita. Imagen de fondo “en sal y pimienta”
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Figura 86. R g Jjénita con at a del epitelio pigmentario de la retina.
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Resumen

Las distrofias hereditarias de retina son un grupo heterogéneo de enfermedades causadas por mutaciones genéticas que provocan alteraciones en el
vitreo, la retina y/o la coroides de forma mas o menos simétrica y generalmente progresiva. En general, tienen una incidencia de 1 cada 3.000 pacientes
y engloban més de 30 entidades clinicas diferentes. A pesar de su baja incidencia y de que figuran dentro de las enfermedades minoritarias, son la causa
mas frecuente de pérdida visual severa en la edad laboral en Europa y la primera causa de pérdida visual en nifios.

Para establecer el diagndstico, ademas de laanamnesis y la exploracion clinica oftalmoldgica, se requieren exploraciones especificas, como las fotografias
de fondo de ojo, la autofluorescencia de la retina, la tomografia de coherencia éptica o la angiografia, asi como las pruebas electrofisioldgicas.

Se han descrito mas de 270 genes relacionados con distrofias hereditarias de retina: una misma entidad clinica puede estar provocada por mutaciones
en diversos genes y, a la inversa, mutaciones en un mismo gen pueden ser responsables de diferentes enfermedades.

Finalmente, hasta un 30% de los casos se asocian a sindromes o enfermedades no oftalmoldgicas, como en el sindrome de Usher, que asocia sordera;
la enfermedad de Bardet-Biedl, con polidactilia, retraso mental, obesidad e hipogonadismo; o el sindrome de Alstrom, asociado a sordera, obesidad,
diabetes, retraso mental, alteraciones cardiacas, fallo renal, hepatico y fibrosis pulmonar.

Palabras clave: Distrofias Hereditarias de Retina. Retinosis pigmentaria. Electrofisiologia. Genética. Retina.
Resum

Les distrofies hereditaries de retina sén un grup heterogeni de malalties causades per mutacions genetiques que provoquen alteracions al vitri, retina
i/o coroides de forma més o menys simétrica i generalment progressiva. En global tenen una incidencia d'1 cada 3.000 pacients i engloben més de 30
entitats cliniques diferents. Tot i la seva baixa incidéncia i, que s'engloben dins de les malalties minoritaries, son la causa més freqlient de pérdua visual
severa a l'edat laboral a Europa i la primera causa de perdua visual en nens.

Per establir el diagnostic, a més de I'anamnesi i I'exploracio clinica oftalmologica, es requereixen exploracions especifiques com les fotografies de fons
d'ull, 'autofluorescencia de la retina, la tomografia de coherencia optica o I'angiografia, aixi com les proves electrofisiologiques.

S’han descrit més de 270 gens relacionats amb distrofies hereditaries de retina: una mateixa entitat clinica pot estar provocada per mutacions en diversos
gensi, a la inversa, mutacions en un mateix gen poden ser responsables de diferents malalties.

Finalment, fins a un 30% dels casos s'associen a sindromes o malalties no oftalmologiques, com el sindrome de Usher, que associa sordesa; la malaltia
de Bardet Biedl, amb polidactilia, retard mental, obesitat i hipogonadisme o la sindrome d’Alstrom, associat a sordesa, obesitat, diabetis, retard mental,
alteracions cardiaques, fallada renal, hepatic i fibrosi pulmonar.

Paraules clau: Distrofies hereditaries de retina. Retinosi pigmentaria. Electrofisiologia. Genética. Retina.

Abstract

Hereditary retinal disorders are a heterogeneous group of maladies caused by genetic mutations that cause alterations to the vitreous, retina and/or
choroid that are symmetrical and generally progressive. Overall, they have an incidence of 1 every 3,000 patients and encompass more than 30 different
clinical entities. Even though their low incidence and that they are considered rare diseases, they are the most frequent cause of severe visual loss at
working age in Europe and the first cause of visual loss in children.

In order to establish the diagnosis, in addition to the anamnesis and the ophthalmological clinical assessment, specific examinations are required, such
as fundus photographs, retinal autofluorescence, optical coherence tomography or angiography, as well as electrophysiology.
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More than 270 genes have been described as the cause of hereditary retinal disorders: a clinical entity may be caused by mutations in various genes and,
mutations in one gene may be responsible for different maladies.

Finally, around 30% of the cases are associated with non-ophthalmic syndromes, such as Usher’s syndrome, which is associated with deafness; Bardet Biedl's
disease: polydactyly, mental retardation, obesity and hypogonadism or Alstrém syndrome, associated with deafness, obesity, diabetes, mental retardation,
cardiac disorders, kidney failure, liver and lung fibrosis.

Key words: Hereditary disorders of the retina. Retinitis pigmentosa. Electrophysiology. Genetics. Retina.

Distrofias hereditarias de retina y vitreo no sindrémicas

Enfermedades de los bastones

Estacionarias

Ceguera nocturna estacionaria con fondo de ojo normal

La ceguera congénita estacionaria nocturna (CSNB) ligada al cromosoma X es un trastorno retiniano no progresivo caracterizado por
disminucién de la agudeza visual y pérdida de la vision nocturna, habitualmente se asocia a miopia.

Figura 1./mdagenes de un paciente con CSNB ligada al cromosoma X (gen CACNAFT). Ay B) Retinografia en la que destaca el estafiloma
posterior y una alteracion del epitelio pigmentario secundario a miopia.
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Figura 1. Imégenes de un paciente con CSNB ligada al cromosoma X (gen CACNAFT). Cy D) En la autofluorescencia, no se observa un
patron especifico. Ey F) La OCT muestra un marcado adelgazamiento de la coroides, quizas secundario a miopfa, con conservacion
de la estructura retiniana.
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Ceguera nocturna estacionaria con fondo de ojo anormal

Bajo el término “ceguera nocturna estacionaria con fondo anormal” se engloban diferentes patologias como el fundus albipunctatus, la
muy infrecuente enfermedad de Oguchi, etc.

Figura 2. Retinografias de un paciente con ceguera congénita estacionaria y fundus albipunctatus. A y B) Las imagenes del polo
posterior no muestran alteraciones significativas. Cy D) La OCT del polo posterior estad dentro de la normalidad.
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Figura 2. Retinograffas de un paciente con ceguera congénita estacionaria y fundus albipunctatus. E'y F) En las imagenes de campo
amplio, se pueden observar los caracterfsticos puntos blancos en la periferia que respetan el drea macular'.

Progresivas

Retinosis pigmentaria y distrofias de bastones-conos

La retinosis pigmentaria es una de las distrofias hereditarias de retina mas frecuentes. Se han descrito mutaciones en mas de 160 genes
distintos y todas las formas de herencia, aunque la més frecuente es autosémica recesiva. El cuadro clinico se caracteriza por nictalopia,
pérdida concéntrica y progresiva del campo visual que acaba afectando a la vision central™.
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Figura 3. Paciente con retinosis pigmentaria autosomica dominante asociada a mutacion del gen RHO. Ay B) En la infancia, se puede
manifestar en forma de nictalopia, y en el fondo de ojo, uno de los primeros signos es la esclerosis arteriolar; ya en la adolescencia se
empiezan a detectar pigmentaciones lineales en media periferia y, en algunos casos, alteracion del reflejo macular. C-F) En la auto-
fluorescencia, se delimitan mejor los acimulos de pigmento en media periferia y, algunos casos pueden presentar maculopatia “en
ojo de buey” precoz. El edema macular quistico, y la pérdida de capas externas de la retina con respeto macular hasta fases tardias de
la enfermedad, es caracteristico de esta forma de retinosis pigmentaria.
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Figura 3. Paciente con retinosis pigmentaria autosomica dominante asociada a mutacion del gen RHO. €-F) En la autofluorescencia,
se delimitan mejor los acimulos de pigmento en media periferia y, algunos casos pueden presentar maculopatia “en ojo de buey”
precoz. El edema macular quistico, y la pérdida de capas externas de la retina con respeto macular hasta fases tardias de la enfermedad,
es caracteristico de esta forma de retinosis pigmentaria.
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Figura 4. Retinosis pigmentaria autosoémica recesiva, asociada a mutaciones en doble heterocigosis del gen PFRPF31. E'y F) Detalle
de la maculopatia “en ojo de buey” Gy H) En la OCT, ademas del edema macular quistico central, se observa la atrofia de las capas
externas extrafoveales.
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Figura 5. Paciente con retinosis pigmentaria por mutacion en hemicigosis del gen RPGR, ligado al cromosoma X. A-F) Se trata de una
forma mas agresiva de distrofia de bastones-conos en la que, ademés de la esclerosis vascular, acimulo de pigmento, palidez papilar

precoz (A, B, E, F) e hiperautofluorescencia del polo posterior (C, D), es caracterfstica la presencia de miopia y estafiloma posterior en
la OCT.
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Figura 5. Paciente con retinosis pigmentaria por mutacion en hemicigosis del gen RPGR, ligado al cromosoma X. A-F) Se trata de una
forma mas agresiva de distrofia de bastones-conos en la que, ademas de la esclerosis vascular, acimulo de pigmento, palidez papilar
precoz (A, B, E, F) e hiperautofluorescencia del polo posterior (C, D), es caracteristica la presencia de miopia y estafiloma posterior
en la OCT. Gy H) También se observa la atrofia de las capas externas retinianas con respeto macular en fases iniciales, asi como un
adelgazamiento marcado de la coroides.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):279-334






J. Catala Mora

Figura 6. Paciente con retinosis pigmentaria autosémica recesiva asociada a mutaciones del gen ABCA4, gen responsable también
de la enfermedad de Stargardt, como ejemplo de la heterogeneidad genética de las distrofias hereditarias de retina. A, B, Ey F) En las
retinografias, se observa una discreta granulacion del epitelio pigmentario en la periferia con relativa conservacion del polo posterior
y los vasos retinianos. G y H) En las imagenes de OCT, se puede ver en las zonas més periféricas de los cortes un adelgazamiento inci-
piente de la capa de los elipsoides, asi como discreta celularidad en el vitreo posterior?.
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Figura 7. Paciente con retinosis pigmentaria punctata albescens, en este caso, autosoémica recesiva asociada a mutaciones en el gen
RPE65, que, en otros pacientes, provoca amaurosis congénita de Leber. A'y B) Abundantes puntos blancos en la retina de ambos ojos
con respeto macular. Cy D) Marcada hipoautofluorescencia retiniana, muy caracteristica de las mutaciones RPE65.
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Figura 7. Paciente con retinosis pigmentaria punctata albescens, en este caso, autosémica recesiva asociada a mutaciones en el
gen RPE6S, que, en otros pacientes, provoca amaurosis congénita de Leber. E'y F) OCT con conservacion de la estructura retiniana.
Gy H) Campo visual cinético que muestra la pérdida campimétrica en la periferia con conservacion de 50-70° de campo en ambos ojos.
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Enfermedades de los conos

Acromatopsia congénita

La acromatopsia (monocromatismo de bastones) es una enfermedad autosémica recesiva caracterizada por una ausencia de la correcta
funcion de los conos retinianos. Generalmente se manifiesta en la infancia con nistagmus, fotofobia y pérdida visual severa, ceguera para
los colores e hipermetropia. Se han identificado seis genes causantes de acromatopsia: CNGA3, CNGB3, GNAT2, PDE6C, PDE6H (cascada
de la fototransduccion en los conos) y ATF6*.

Figura 8. Ay B) Retinografia de un paciente con acromatopsia y mutacién en homocigosis del gen CNGA3, que no muestra alteracio-
nes significativas. Cy D) En la autofluorescencia, es caracteristica una hiperautofluorescencia foveal que suele aparecer en la segunda
década de la vida.
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Figura 8. E y F) La OCT en las fases iniciales suele ser normal, y entre la primera y sequnda década, puede verse atrofia en la capa
nuclear externa foveal.
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Monocromatismo de conos azules

Se trata de una distrofia hereditaria ligada al cromosoma X (genes OPNTLW, OPN1MW, OPL1MW), en la que solo se mantiene la funcion
de los bastones y los conos de onda corta (azules). Los pacientes afectos, habitualmente varones, presentan nistagmus, fotofobia,
pérdida importante de la vision de los colores y miopia®.

Figura 9. Imédgenes de un paciente varén de 10 aflos con monocromatismo de conos azules. A'y B) En la retinografia, se puede ver
una alteracion del reflejo foveal con un discreto moteado del epitelio pigmentario. C-F) La autofluorescencia (Cy D), al igual que la
OCT (E y F), no muestran alteraciones significativas.
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Figura 9.Imégenes de un paciente varén de 10 ahos con monocromatismo de conos azules. C-F) La autofluorescencia (Cy D), al igual
que la OCT (E y F), no muestran alteraciones significativas.

Distrofia de conos y conos-bastones

Bajo esta terminologia se agrupan diferentes distrofias caracterizadas por afectacion predominante o exclusiva de los conos, caracte-
rizadas por disminucién de agudeza visual progresiva y fotofobia.

Figura 10. Paciente con distrofia de conos autosémica dominante (GUCYDZ2). Ay B) Granulado parafoveal muy discreto en ambos 0jos.
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Figura 10. Paciente con distrofia de conos autosémica dominante (GUCYD2). C y D) Hiperautofluorescencia central foveal. E) Atrofia
de la capa nuclear externa foveal en la OCT.
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Figura 11. Retinograffas de un paciente con distrofia de conos-bastones asociada a mutaciéon autosémica recesiva del gen CRB1. A-D)
En la retinografia, se puede ver un moteado hipopigmentado-hiperpigmentado y una maculopatfa “en ojo de buey”.
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Figura 11. Retinografias de un paciente con distrofia de conos-bastones asociada a mutacién autosémica recesiva del gen CRBI.
E y F) En la autofluorescencia, es muy caracteristica una hipoautofluorescencia macular con progresion centrifuga hacia la periferia.
Gy H) En la OCT, es caracterfstica una degeneracién precoz y rapida de todas las capas retinianas en el polo posterior y la presencia
de puntos hiperfluorescentes intrarretinianos.
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Distrofias maculares
Enfermedad de Stargardt

La enfermedad de Stargardt es un grupo heterogéneo de maculopatias y distrofias retinianas secundarias a mutaciones del gen ABCA4,
de herencia autosomica recesiva, que provocan un acimulo de lipofuscina en el epitelio pigmentario de la retina’. Hasta el 6% de la
poblacion tiene mutaciones en al menos un alelo de este gen, por lo que se trata de la distrofia macular mds frecuente®.

Figura 12. Paciente con enfermedad de Stargardt y fundus flavimaculatus. A-D) En las retinografias, se observa el aspecto “en cobre
batido’, flecks blancos y maculopatia “en ojo de buey”
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Figura 12. Paciente con enfermedad de Stargardt y fundus flavimaculatus. E'y F) Se pone de manifiesto de manera mas clara en la
autofluorescencia. Gy H) En la OCT, es caracteristica la pérdida progresiva de las capas externas en la zona macular.
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Figura 13. Imégenes de un paciente con enfermedad de Stargardt con la forma de maculopatia sin fundus flavimaculatus. A-D) Ma-
culopatia “en ojo de buey”sin presencia de flecks, en las retinografias. E y F) Imagenes red-free.
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Figura 13. Imdgenes de un paciente con enfermedad de Stargardt con la forma de maculopatia sin fundus flavimaculatus. G y H)
Autofluorescencia. l'y J) OCT con atrofia de las capas externas retinianas en la zona foveal.

Enfermedad de Best

La enfermedad de Best es una distrofia viteliforme autosémica dominante que se caracteriza por la acumulacién de lipofuscina en el
epitelio pigmentario de la retina macular. El cuadro clinico progresa de una retina de apariencia normal a una lesion viteliforme macular
redonda, ligeramente elevada, que finalmente conduce a la formacién de una cicatriz. En cualguier momento de la enfermedad, puede

desarrollarse una membrana neovascular subretiniana®'°.
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Figura 14. Ay B) Enfermedad de Best en estadio viteliforme, con un aspecto en la retinografia de “yema de huevo” Cy D) En la OCT,
es caracterfstica una elevacion retiniana, por acimulo de lipofuscina. E - H) Incluso en estos casos, pueden detectarse mediante angio-
OCT redes de neovascularizacién coroidea quiescentes o poco activas.
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Figura 14. Enfermedad de Best en estadio viteliforme, con un aspecto en la retinografia de “yema de huevo”. E - H) Incluso en estos
casos, pueden detectarse mediante angio-OCT redes de neovascularizacion coroidea quiescentes o poco activas.
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Figura 15. Enfermedad de Best asociada a membrana neovascular activa en el ojo derecho. Ay B) Retinografias que muestran el estadio
“en huevo revuelto” Cy D) En la OCT, se observa un desprendimiento del epitelio pigmentario en ambos 0jos con zonas hiperintensas,
que podrian corresponder a membranas neovasculares. E'y F) La angio-OCT muestra una membrana neovascular subretiniana activa
(E), tal como se confirma en el mapa de intensidades de flujo (F).
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Figura 16. Paciente con enfermedad de Best. A, Cy E) Estadio atréfico en el ojo derecho. B, D y F) Estadio de cicatriz fibroglial.
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Retinosquisis juvenil ligada al X

La retinosquisis congénita ligada al cromosoma X es una de las distrofias retinianas pediatricas mas comunes. Es una distrofia retiniana
periférica, macular y recesiva ligada al cromosoma X por mutaciones en el gen de la retinosquisina 1 (RS ). El gen RS, codifica para la
proteina retinosquisina, que esta implicada en la adhesion celulary la neuroconduccién y se expresa principalmente en fotorreceptores
y células bipolares' .

Figura 17. Retinograffas de un paciente con retinosquisis ligada al cromosoma X. A 'y B) En la zona macular, es muy caracteristica
el aspecto "en enrejado” o "en rueda de carro’, que aparece practicamente en todos los pacientes. Cy D) En las imagenes de campo
amplio, se puede observar mejor la retinosquisis periférica, que aparece en la mitad de los pacientes; ademas, en este caso, se pueden
ver grandes agujeros de capa interna y puentes retinianos.
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Figura 17. Ey F) En la OCT, aparece la retinosquisis en las capas nuclear y plexiforme interna'*'

Figura 18. A) Retinosquisis macular en un paciente con retinosquisis ligada al X. B) Hemorragia entre las capas internas y externas de
un paciente con retinosquisis ligada al cromosoma X.
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Drusas dominantes
Se trata de una alteracion autosémica dominante caracterizada por depdsitos similares a drusas en la macula, que pueden tener una

apariencia radial o en forma de panal de abeja'®.

Figura 19. Paciente de 15 afos con drusas dominantes. A 'y B) Retinografia. Cy D) Autofluorescencia.
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Enfermedades generalizadas de los fotorreceptores

Amaurosis congénita de Leber
La amaurosis congénita de Leber (LCA) es una enfermedad mayoritariamente autosémica recesiva resultante de mutaciones en al

menos 25 genes diferentes. Los pacientes con LCA se ven afectados por baja agudeza visual, nistagmus, respuestas ERG severamente
reducidas, y tipicamente muestran el fendmeno oculodigital’.

Figura 20. Paciente con amaurosis congénita de Leber asociada a mutacion del gen RPE6S. Esta paciente ha podido ser intervenida
mediante la Unica terapia génica comercializada. A y B) Retinografia. Cy D) Autofluorescencia.

20D
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Figura 20. Paciente con amaurosis congénita de Leber asociada a mutacion del gen RPE6S. Esta paciente ha podido ser intervenida
mediante la Unica terapia génica comercializada. E'y F) OCT macular en la que se puede observar como se mantienen las capas ex
ternas retinianas en esta region.

Figura 21. Retinografia de una paciente con amaurosis congénita de Leber secundaria a mutacion autosémica recesiva en el gen
NMNATTI, en la que es caracteristico un pseudocoloboma macular festoneado.
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Figura 22. Paciente de 1 ano de edad con nistagmus y baja visién. Ay B) La retinografia no muestra alteraciones significativas. Cy D)
EI OCT macular presenta una morfologia conservada. En el electrorretinograma, las respuestas mesoépica y flicker no son registrables, y
el estudio genético muestra una mutacién autosdmica recesiva en el gen CEP290. Algunas de estas mutaciones son responsables de la
amaurosis congénita de Leber aislada, pero otras asocian ciliopatias, como el Bardet-Bied|, Joubert, Meckel-Gruber y Senior-Loken'®%
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Coroideremia

La coroideremia (CHM) es una distrofia retiniana ligada al cromosoma X caracterizada por una degeneracion progresiva de la corioca-
pilar, el epitelio pigmentario de la retina y los fotorreceptores. La CHM es causada por mutaciones en el gen Rab Escort Protein 1 (REP-1),
que codifica una proteina involucrada en el trafico vesicular?' .

Figura 23. Fotografia en color del fondo de ojo de un paciente con coroideremia. A 'y B) Se observa una pigmentacién granular fina
en la maculay alrededor de las arcadas, asi como placas hipopigmentadas en la periferia con conservacion del grosor vascular. Cy D)
Imagenes de autofluorescencia del fondo de ojo que muestran la atrofia peripapilar y zonas de hipoautofluorescencia completa en las
placas atroficas, hipoautofluorescencia-hiperautofluorescencia moteada en el drea yuxtamaculary autofluorescencia normal en la macula.
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Atrofia gyrata

La atrofia gyrata de la coroides y la retina es un trastorno autosémico recesivo causado por mutaciones del gen OAT, que codifica la
enzima mitocondrial ornitina-delta-aminotransferasa (OAT). El diagndstico clinico se confirma con la deteccion de niveles elevados de
ornitina en sangre. Se trata de una de las pocas distrofias en las que el tratamiento dietético y la suplementacién con complejo B es
capaz de detener la progresion de la pérdida de campo visual en 1/3 de los pacientes?**.

Figura 24. Ay B) Retinograffa de un paciente con atrofia gyrata al diagndstico. Cy D) Posterior imagen a los cuatro afos tras la reduc-
cion de los niveles de ornitina en sangre, gracias a una dieta hipoproteica y suplementacion con vitamina B. E'y F) Autofluorescencia
del mismo paciente a los 4 afos del diagnoéstico.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):279-334

317




J. Catala Mora

Vitreorretinopatias

Vitreorretinopatias no exudativas
Sindrome de Goldmann-Favre (sindrome enhanced S cone)
El sindrome de Goldmann-Favre es una de las degeneraciones vitreorretinianas hereditarias menos frecuentes. Se asocia a mutaciones

autosémicas recesivas en el gen NR2E3. Debuta de forma temprana con nictalopia, cambios pigmentarios en las arcadas, degeneracion

vitrea, retinosquisis periférica y catarata subcapsular posterior>=?’.

Figura 25. Catarata subcapsular posterior. Hipopigmentacion alrededor de las arcadas y retinosquisis foveal en un paciente con sin-

drome de Goldmann-Favre.
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Figura 26. Ay B) Depdsitos drusenoides subretinianos y acimulo drusenoide temporal a la macula en ambos ojos. Cy D) Hiperauto-
fluorescencia punteada alrededor del darea macular. Ey F) Depdsitos drusenoides en capas internas de la retina. G) Acimulo hiperintenso
con desestructuracion de las capas retinianas y degeneracion quistica en la OCT.
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Vitreorretinopatias exudativas
Vitreorretinopatia exudativa familiar (VEFR)

La VEFR es una vitreorretinopatia de caracter hereditario que cursa con un desarrollo andémalo bilateral de la vasculatura retiniana,
presentando una alta heterogeneidad tanto clinica como genética?®°,

Figura 27. Paciente con ectopia macular, desprendimiento de retina temporal en ambos 0jos e impactos de fotocoagulacion laseren la
periferia temporal del ojo izquierdo, por vitreorretinopatia exudativa familiar asociada a mutacion autosémica recesiva del gen TSPAN12.

Figura 28. A y B) Paciente con vitreorretinopatia exudativa familiar, por mutacion en hemicigosis del gen NDP, tratada con fotocoa-
gulacion laser periférico.
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Figura 28. Cy D) En la angiografia en tiempos precoces, se observa isquemia y neovascularizacion residual con exudacion y fuga de
contraste. Ey F) Es mds evidente en fases tardias.
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Distrofias hereditarias de retina sindromicas

Sindrome de Usher

El sindrome de Usher (USH) es una enfermedad autosémica recesiva caracterizada por una combinacion de pérdida auditiva neurosen-
sorial (HL) y retinitis pigmentosa. El USH es un sindrome clinica y genéticamente heterogéneo, con un total de once genes asociados,
siendo los mds frecuentes: USH2A y MYO7A.

Figura 29. Fotografia de fondo de ojo con un paciente con sindrome de Ushery mutacién autosémica recesiva del gen MYO/7A. Ay B)
Desde la primera década, presenta nictalopia y se puede detectar la esclerosis arteriolar y la degeneracion granular en la periferia de la
retina. Cy D) En la autofluorescencia, se ve la hipoautofluorescencia moteada periféricay un anillo de hiperautofluorescencia en el polo
posterior con una progresion centrifuga. E) La linea hiperautofluorescente coincide con la zona de transicion entre la degeneraciéon y
la desaparicion de las capas externas de la retina y la zona preservada del polo posterior en la OCT macular.
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Figura 30. Paciente con sindrome de Usher tipo 2 y mutacién autosémica recesiva del gen USH2A. A'y B) En estos pacientes, la sin-
tomatologfa aparece alrededor de la segunda década. La retinograffa muestra una alteracién granular periférica y esclerosis arteriolar.
CyD)Enlaautofluorescencia, se observa una hipoautofluorescencia periférica y macular con hiperautofluorescencia anular en el polo
posterior. Ey F) En la OCT, hay una pérdida de los fotorreceptores por fuera del drea foveal.
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Sindrome de Stickler

Esta enfermedad se produce por mutaciones autosomicas dominantes o recesivas en un grupo de genes que codifican los tres tipos
principales de coldgeno presentes en el vitreo humano. El tipo 1 es el més frecuente y presenta un vitreo membranoso con una mem-
brana fibrilar retrocristaliniana que se extiende por la pars plana y la retina periférica, y presenta una incidencia de desprendimiento de
retina regmatégeno (DRR) de hasta un 73%, con mas de la mitad de los pacientes con DRR bilateral. Esta producido por mutaciones
autosomicas dominantes en el gen COL2AT, que codifica el coldgeno tipo Il. Asocia una fisura palatina o paladar ojival, sordera, rasgos
faciales aplanados, hiperextensibilidad articular y artritis?234.

Figura 31. A) Paladar ojival, muy caracteristico de pacientes con sindrome de Stickler. B y C) Vitreo membranoso, que puede obser-
varse con laldmpara de hendidura enfocando en el vitreo anterior (B) o en el fondo de ojo en forma de membranas vitreas (C). Dy E)
Es muy caracteristica la presencia de lattices radiales, visibles en autofluorescencia.
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Figura 31. D y E) Es muy caracteristica la presencia de lattices radiales, visibles en autofluorescencia. F y G) En la OCT, se pueden
observar caracteristicas de alta miopfa como estafiloma, adelgazamiento coroideo y macula en cupula.

Sindrome de Bardet-Bied|

El sindrome de Bardet-Bied| es una ciliopatia autosémica recesiva caracterizada por distrofia retiniana, obesidad, polidactilia postaxial,
disfuncioén renal, dificultades de aprendizaje e hipogonadismo. Habitualmente cursa como una distrofia de bastones-conos de inicio

precoz en la primera década de la vida, aunque algunas formas debutan de forma inversa, con afectacién inicial de los conos, seguida
de degeneracion de bastones™.
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Figura 32. Ay B) Paciente con enfermedad de Bardet-Bied|. En la retinografia, se observa un discreto moteado macular. Cy D) El mo-
teado macular se pone de manifiesto con la hiperautofluorescencia macular granular. E'y F) En la OCT, se puede ver la degeneracion
de las capas externas retinianas, que ya han desaparecido en el drea yuxtamacular.
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Sindrome de Alstrom

Es un trastorno multisistémico poco frecuente caracterizado por distrofia de conos y bastones, pérdida auditiva, obesidad, resistencia
alainsulina e hiperinsulinemia, diabetes mellitus tipo 2, miocardiopatfa dilatada y disfuncion renal y hepética progresiva®.

Figura 33. A y B) Fotografia de fondo de ojo de un paciente con sindrome de Almstrom (gen ALMST), en la que se aprecia esclerosis
arteriolary degeneracion granular de la retina periférica. Cy D) En la autofluorescencia, destaca la hipoautofluorescencia macular, con
el anillo hiperautofluorescente alrededor de la macula.
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Déficit de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga

Es un trastorno mitocondrial oxidativo de los &cidos grasos caracterizado por crisis infantiles de hipoglucemia, acidosis metabdlica,
hepatopatia, rabdomidlisis y cardiopatia precedidas por el ayuno y/o enfermedades intercurrentes. Cursa con una coriorretinopatia
granular atrofica que se inicia en la zona peripapilar y en el drea macular®’38,

Figura 34. A y B) Atrofia coriorretiniana peripapilar y del polo posterior. Cy D) Se hace mas evidente con la hiperautofluorescencia-
hipoautofluorescencia granular por acimulo de melanina.
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Figura 34. Atrofia coriorretiniana peripapilar y del polo posterior. E) Tomografia de coherencia éptica que muestra una desestructu-
racion de la capa plexiforme interna y una alteracion de la sefal entre la linea de los segmentos externos de los fotorreceptores y el
epitelio pigmentario de la retina.

Lipofuscinosis neuronal ceroidea

La lipofuscinosis ceroidea neuronal agrupa al menos ocho trastornos neurodegenerativos diferentes que resultan de la acumulacion
excesiva de lipopigmentos (lipofuscina) en los tejidos del cuerpo. La discapacidad visual que progresa a la ceguera y la extincion
temprana del electrorretinograma es una caracteristica prominente y temprana de la mayoria de las variantes de estos trastornos. La
ausencia de células ganglionares en la févea da lugar a la mancha roja rodeada de células blancas enfermas®“.

Figura 35. Mancha de color rojo-cereza asociada a un paciente con enfermedad de Tay-Sachs.
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Figura 36. La NCL juvenil (enfermedad de Batten) comienza entre los 5y los 8 ahos de edad. Los primeros signos tipicos son: pérdida
progresiva de la vision, convulsiones, ataxia o torpeza. Esta forma progresa con menos rapidez y termina con la muerte al final de la
adolescencia o a principios de la década de los 20. En la imagen de fondo de 0jo, se observa una atrofia macular con maculopatia “en
ojo de buey™
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Homocistinuria con aciduria metilmalénica

Se produce una degeneracion de la retina, generalmente precoz y rédpida, asociada a un deterioro neuroldgico precoz, microcefalia, y
graves anomalias cerebrales, incluyendo hidrocefalia, anomalias de la sustancia blanca y lesiones atipicas de los ganglios basales***.

Figura 37. A y B) Retinograffa de un paciente con homocistinuria con aciduria metilmalénica que muestra una maculopatia “en ojo
de buey” Cy D) Enla OCT, se puede ver una destruccion de las capas retinianas maculares, asi como un aumento del grosor de la capa
de fibras nerviosas alrededor de la zona foveal y adelgazamiento del resto de las capas retinianas.
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Albinismo

Elalbinismo es un trastorno heterogéneo de la sintesis de melanina, en el cual los ojos (albinismo ocular), la piel y el cabello pueden estar
afectados (albinismo oculocuténeo). Las diferentes mutaciones acttian a través de una via comun que implica la reduccién de la sintesis
de melanina en el ojo durante el desarrollo, provocando: hipoplasia foveal, hipopigmentacion del fondo de ojo, transiluminacion del iris,
nistagmus, agudeza visual reducida, estereopsis reducida o ausente, estrabismo vy errores de refraccion. Ademas, existe una anomalia
caracteristica de la decusacion del quiasma, de modo que la mayoria de las fibras de cada ojo cruzan hacia el hemisferio contralateral.
En algunos casos, se asocia a alteraciones de la coagulacion (Hermansky-Pudlak) o infecciones recurrentes (Chediak-Higashi)*#.

Figura 38. Imagenes de fondo de ojo de un paciente con albinismo ocular. A-D) Se visualizan los vasos coroideos por la ausencia
de pigmentacion del epitelio pigmentario, y es caracteristica la hipoplasia foveal (A, B) que se demuestra con la OCT macular (C, D).
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Resumen

El desprendimiento de retina pediatrico (DRP) es una patologia rara, de manejo complejo, a menudo relacionada con traumatismos, anomalias congé-
nitas, sindromes genéticos, miopia alta o cirugia ocular previa. Tiene una incidencia anual de 0,38 a 0,69 por 100.000 en la poblacién menor de 20 afos,
siendo menos frecuentes que en la poblacion general (10 casos por 100.000 habitantes). Los niflos no reconocen los sintomas del desprendimiento de
retina, por lo que al diagnéstico suelen presentar estados avanzados de enfermedad como afectaciéon macular, vitreorretinopatia proliferativa, signos
de cronicidad y mala agudeza visual.

Palabras clave: Desprendimiento de retina pediatrico. Sindrome de Stickler. Vitrectomia pediatrica.

Resum

El despreniment de retina pediatric és una patologia rara, sovint relacionada amb traumatismes, anomalies congénites, sindromes genétiques, miopia
alta o cirurgia ocular prévia. Té una incidéncia anual de 0,38 a 0,69 per 100.000 en la poblacié menor de 20 anys, i sén menys freqlients que en la poblacio
general (10 casos per 100.000 habitants). Els nens no reconeixen els simptomes del despreniment de retina, pel que fa al diagnostic, solen presentar
estats avancats de malaltia com afectacié macular, vitreorretinopatia proliferativa, signes de cronicitat i mala agudesa visual.

Paraules clau: Despreniment de retina pediatric. Sindrome de Stickler. Vitrectomia pediatrica

Abstract

Pediatric retinal detachment are complex and rare occurrences, often related with trauma, congenital abnormalities, genetic syndromes, high myopia
and prior ocular surgery. This pathology has an annual incidence of 0.38 to 0.69 per 100.000 in the population under 20 years, being less common than in
general population (10 cases per 100.000 population). Children do not recognize symptoms of retinal detachment, thus at presentation, the detachment
goes along with macular involvement, proliferative vitreoretinopathy, chronic duration and poor visual acuity.

Key words: Pediatric retinal detachment. Stickler syndrome. Pediatric vitrectomy.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Degeneraciones vitreorretinianas en ninos

Degeneraciones retinianas tréficas

Agujeros troficos
El agujero trofico es la degeneracion retiniana mads frecuente, afectando a un 12% de ojos. EI 75% se encuentran situados dentro de
degeneraciones /attice.

Figuras 1y 2. En los pacientes con coloboma retiniano la frecuencia de agujeros en la periferia de la retina es mas mayor que en los
bordes del coloboma. El tratamiento se realiza con laser argén alrededor del agujero. En la Figura 1 se observa un agujero en la periferia
en un o0jo con papila de aspecto colobomatoso. En la Figura 2 se aprecia las huellas de laser argén alrededor del agujero retiniano.
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Figura 3. orendimiento de retina por agujero tréfico temporal superior.
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oracion del fondo de ojo al m a los 6 mese ratamiento con vitrectomia y
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Degeneraciones retinianas traccionales

Tuft retiniano
También llamado glomérulo o roseta, constituye un engrosamiento retiniano nodular secundario a traccién cronica.

Figura 6. Tuft nasal inferior indentado, que protruye en la cavi-
dad vitrea. Asocia un riesgo de de 0,18% de desprendimiento de
retina regmatogeno.

Desgarro retiniano traccional
Asociados a desprendimiento posterior de vitreo. Requieren tratamiento con laser.

Figuras 7 y 8. L.os desgarros retinianos gigantes son una variante de desgarro en herradura que afectan a 90° o mas de la circunferencia
retiniana. £l tratamiento de un DR por desgarro gigante requiere vitrectomia para liberar el vitreo anclado al borde anterior del desgarro.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Dialisis retiniana
La didlisis es una desinsercion de la retina en la ora serrata, de origen traumatico o espontaneo.

Figura9.Ene
insidic nd

con clrugla esc
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Figuras 10 a 12 y Figura 13. Didlisis de retina temporal inferior en ojo izquierdo tratada con cirugfa escleral y crioterapia.

Precirugia

Postcirugia
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Figuras 14 a 19. Didlisis bilateral idiopatica tratada con cirugia escleral.

OD Precirugia Ol Precirugia

OD Postcirugia Ol Postcirugia

OD 10 anos después Ol 10 afios después
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Degeneraciones retinianas tréficas / traccionales

Blanco sin presion
Areas de la retina periférica que adoptan un aspecto trasltcido, blanco grisaceo sin indentacion escleral.

Figuras 20 y 21. Las roturas retinianas, incluidos los desgarros gigantes, se forman a veces siguiendo el borde posterior de una zona
de blanco sin presion.

Baba de caracol
Se consideran un subtipo de degeneracion lattice.

Figuras 22 a 24. Degeneraciones en baba de caracol en retina inferior de nifio con alta miopia.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Figuras 22 a 24. Dec en retina inferior de nino con alta mic
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Degeneracion tipo lattice o en empalizada
Las degeneraciones en empalizada son areas de adelgazamiento de la retina asociadas a sinéresis vitrea y adhesiéon mas intensa en
los bordes de la lesion.

Figura 25. Degeneracion lattice en zona temporal inferior.
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Figura 26. Son tipicos los vasos esclerosados que forman una red de lineas blancas.
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Figuras 27 y 28. | as [attices asintomaticas no requieren tratamiento a menos que existan factores de riesgo, como DR en el ojo con-
tralateral, miopfa magna, etc.
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Figuras 29 a 31. [attice radiales paravasculares caracteristicas de la enfermedad de Stickler.
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Desprendimiento de retina traumatico

Ver capitulo 9“Traumatologia del segmento posterior”.

Desprendimiento de retina asociado a retinosquisis ligada al X

El desprendimiento de retina es una de las complicaciones mas temidas en los nifos con retinosquisis ligada al X, aunque su incidencia
varfa mucho entre diferentes estudios.

Figuras 32y 33. L a retinosquisis juvenil se caracteriza por una esquisis macular casi constante y afectacion periférica en el 50% de los
casos. La herencia es recesiva ligada al X'y el gen responsable en la mayoria de los casos es el RS .

Figura 34. Esquisis foveal: finas estrias que irradian desde la foveola.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Figuras 35 a 38. La esquisis periférica afecta principalmente a los cuadrantes inferiores.
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Figura 39. Pueden formarse defectos ovalados en la membrana limitante interna y la capa de fibras nerviosas de la retina pueden
fusionarse dejando los vasos retinianos flotando en el vitreo (velos vitreos).
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Figuras 40 y 41. Desprendimiento de retina con componente regmatdgeno y traccional en un paciente con retinosquisis ligada al X.

Figura 42. Fl hemovitreo es una complicacion frecuente de la retinosquisis ligada al X, asi como sangrados en el interior de la esquisis.
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Desprendimiento de retina asociado a malformaciones oculares

Coloboma coriorretiniano

El coloboma coriorretiniano es consecuencia del cierre incompleto de la fisura embrionaria y presenta un riesgo de desprendimiento
de retina de entre un 2 y un 42% segun las series publicadas.

Figuras 43 a 46. Desprendimiento de retina total en paciente con coloboma unilateral que afecta a nervio dptico y macula.
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Figuras 47 a 50. Desprendimiento de retina total en paciente con coloboma inferior que afecta nervio éptico y macula.
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Foseta optica

El 10-15% de las fosetas Opticas son bilaterales, y se localizan en la zona temporal de la papila. El desprendimiento seroso macular
aparece en alrededor de la mitad de los ojos con fosetas.

Figura 51. Foseta colobomatosa ¢ prendimiento de retina exudativo bilobulado con afectacion mac
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Figuras 52 y 53. Una opcion de tratamiento es el laser peripapilar, en la zona temporal. En la Figura 52 el |aser estaba recién aplicado,
y persiste por tanto el DR, mientras que la Figura 53 es meses posterior al tratamiento y se observan impactos cicatriciales de lasery
resolucion del DR.
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Anomalia de morning glory

La anomalfa de morning glory es una displasia congénita del nervio 6ptico generalmente unilateral caracterizada por una papila grande
con excavacion en forma de embudo rodeada por un anillo de tejido coriorretiniano anormal. Ademas, la papila presenta un tejido
fibroglial central, debido a la persistencia de vestigios de vasos hialoideos, y los vasos retinianos emergen del borde de la excavacion
siguiendo un patrén radial.

Figuras 54 y 55. Hasta un 30-40% de los casos de morning glory presentan desprendimiento de retina durante su evolucion.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Desprendimiento de retina asociado al sindrome de Stickler

El sindrome de Stickler se hereda de forma autosdmica dominante, y constituye la causa mas frecuente de DR pediatrico.

Figuras 60y 61. Las lagunas de vitreo vacio y el vitreo anterior pseudo-membranoso son caracteristicas de la enfermedad.

61

Figuras 62y 63. Degeneraciones pigmentadas perivasculares radiales caracteristicas del sindrome de Stickler. El tratamiento con laser
argon profilactico es controvertido.
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Figura 64y 65. Se produce DR aproximadamente en el 50% de los casos en la primera década de la vida, a menudo como consecuencia
de desgarros multiples o gigantes que pueden afectar ambos ojos.

Figuras 66 y 67. £| tratamiento quirdrgico representa un reto. Si se localiza un desgarro Unico claramente, puede estar indicada la
cirugia escleral. Muchos casos suelen requerir vitrectomia.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Figuras 68 y 69. Desprendimiento de retina en un ojo y degeneraciones paravasculares radiales en empalizada en ojo contralateral.

Figuras 70y 71. Se realizd cirugia combinada escleral y vitrectomia en el ojo con DR, y se realizé panfotocoagulacion profilactica 3600
en el ojo contralateral.
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Desprendimiento de retina asociado a vitreorretinopatia exudativa familiar

La vitreorretinopatia exudativa familiar (VREF) es una distrofia vitreo-retiniana hereditaria que puede asociar desprendimiento de retina
traccional. Se trata en mas profundidad en el capitulo 5 “Distrofias y degeneraciones retinianas”.

Figuras 72 y 73. Desprendimiento de retina bilateral traccional en zona temporal en nifo con VREF.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Desprendimiento de retina asociado a la retinopatia del prematuro

El estadio 4 de la retinopatia del prematuro se define por la aparicion de desprendimiento de retina tal y como se detalla en el capftulo
2 "Retinopatia de la prematuridad”.

Figura 74. Los pacientes con retinopatia del prematuro presentan adhesiones vitreoretinianas anoémalas en zonas tratadas con laser.

Pueden presentar DR traccionales.
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Figura 75 y 76. Lactante de 8 meses con desprendimiento de retina traccional bilateral, posterior a tratamiento con laser 360°. Se
realizd vitrectomia primero del ojo derecho (Figura 75), y se consigue aislar la fibrosis prepapilar y aplicar la retina.

Figuras 77 y 78. DR regmatdgeno en un paciente de 12 afios, con previa panfotocoagulacién 360 por retinopatia del prematuro. Tras
fracaso de la primera cirugia combinada mediante vitrectomia + cerclaje preciso reintervencion con aceite de silicona.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Figuras 79y 80. Desprendimiento de retina con componente traccional y regmatégeno. Se realizo vitrectomia e inyeccion de silicona.

Precirugfa Postcirugia

Desprendimiento de retina asociado a alta miopia

Los miopes con mas de 6 dioptrias presentan riesgo elevado de DR regmatégeno.

Figuras 81 y 82. Este paciente presentd un desprendimiento de retina asociado a traccion vitreomacular inferior. Durante la cirugia
fue necesario realizar una retinectomia temporal.
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Desprendimiento de retina exudativo

Desprendimiento de retina asociado a la enfermedad de Coats

La enfermedad de Coats consiste en la aparicion de vasos telangiectasicos y dilataciones vasculares en retina periférica que pueden
ocasionar desprendimiento de retina exudativo (véase capitulo 7 “Patologia vascular retiniana”).

Figura 83. Desprendimiento de retina exudativo total.
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Figura 84. Exudacion en polo posterior.
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Figura 85. Telangiectasias retinianas y exudacion subretiniana caracteristicas.
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Capitulo 6. Desprendimiento de retina

Figura 86. Desprendimiento de retina exudativo, telangiectasias y aneurismas retinianos.
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Figura 87. La angiografia con fluoresceina muestra hiperfluorescencia de las telangiectasias retinianas, areas de falta capilar, hipofluo-
rescencia en las dreas de exudacion retiniana.
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Figura 88. £n la ecografia en modo B se observa un desprendimiento de retina exudativo.
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Desprendimiento de retina asociado a la malformacion vascular coroidea difusa

La malformacion vascular coroidea o hemangioma capilar difuso de coroides es tipico en la enfermedad de Sturge-Weber y puede
ocasionar desprendimiento de retina exudativo.

Figuras 89 y 90. Malformacion vascular coroidea difusa con fluido subretiniano asociado en polo posterior.
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Desprendimiento de retina asociado al retinoblastoma

El retinoblastoma suele asociar desprendimiento de retina exudativo, aungque no es excepcional la aparicion postcirugia de DR reg-
matogeno.

n zona inferior, y
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Resumen

Las patologias vasculares retinianas en ninos son muy diferentes a las del adulto. La enfermedad de Coats constituye una de las principales causas de
leucocoria en edad pediatrica y se aborda en este capitulo, asi como las patologias sistémicas que cursan con isquemia retiniana. Los avances en angio-
grafia fluoresceinica de campo amplio (tanto de contacto como de no contacto) han permitido un mejor conocimiento de estas patologias. La retinopatia
del prematuro y los tumores vasculares retinianos se abordan en otros capitulos de este atlas.

Palabras clave: Enfermedad de Coats. Incontinentia pigmenti. Drepanocitosis.

Resum

Les patologies vasculars retinianes en nens son molt diferents de les de I'adult. La malaltia de Coats constitueix una de les principals causes de leucocoria
en edat pediatrica i s'aborda en aquest capitol, aixi com patologies sistémiques que cursen amb isquémia retiniana. Els avencos en angiografia fluores-
ceinica de camp ampli (tant de contacte com de no contacte) han permes un millor coneixement d‘aquestes patologies. La retinopatia del prematur i
els tumors vasculars retinians s'aborden en altres capitols d'aquest atles.

Paraules clau: Malaltia de Coats. Incontinentia pigmenti. Drepanocitosi.

Abstract

Retinal vascular diseases in children are very different from those in adults. Coats disease is one of the main causes of leukocoria in children and is discussed
in this chapter, as well as systemic pathologies that cause retinal ischemia. Advances in wide-field fluorescein angiography (both contact and non-contact)
have allowed a better understanding of these diseases. Retinopathy of prematurity and retinal vascular tumors are covered in other chapters of this atlas.

Key words: Coats disease. Incontinentia pigmenti. Sickle cell disease.
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Capitulo 7. Patologfa vascular retiniana

Figura 1. Enfermedad de Coats. Se observa un desprendimiento de retina total contactando con el cristalino. Las telangiectasias y
dilataciones vasculares presentes a la izquierda de la imagen permiten llegar al diagndstico ante una leucocoria en edad peditrica.
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Figura 2. Enfermedad de Coats en estadio 1 de la clasificacion de Shields1, con telangiectasias retinianas sin exudacion.
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Figura 3. Enfermedad de Coats en estadio 2A con telangiectasias retinianas y exudacion extrafoveal.
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Figura 4. Enfermedad de Coats en estadio 2B con telangiectasias Figura 5. Retinografia de contacto de enfermedad de Coats en
retinianas y exudacion foveal. estadio 2B con telangiectasias retinianas observadas mediante
indentacion escleral y exudacion foveal.

Figura 6. Retinografia de campo ultraamplio de enfermedad de Coats en estadio 3A2. El estadio 3 se define por la presencia de
desprendimiento de retina, siendo 3A sectorial (3A1 sin afectacion foveal, 3A2 con afectacion foveal) y 3B total'.
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Figuras 7 y 8. Enfermedad de Coats en estadio 3B predrenaje y postdrenaje transescleral del desprendimiento de retina. La
presencia de glaucoma definirfa el estadio 4.

Figuras 9y 10. Retinograffas de contacto en lactantes con enfermedad de Coats. Se observan las telangiectasias y aneurismas tipicos
de la enfermedad. Es imprescindible la realizacién de ecografia en estos casos para descartar la presencia de calcio intraocular tipica
del retinoblastoma.
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Figura 11. Tumor vasoproliferativo en la periferia retiniana en un nifo con enfermedad de Coats. No es infrecuente observar lesiones
pseudotumorales periféricas o tumores vasoproliferativos? en esta enfermedad.
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Figuras 12 y 13. Angiograffa fluoresceinica mediante retindgrafo de contacto en niflos con enfermedad de Coats.

Figuras 14y 15. Exudacion lipidica submacular masiva en un nifio con enfermedad de Coats prefotocoagulacion y postfotocoagu-
lacion y crioterapia periféricas.
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Figuras 16 a 19. Distintos casos de enfermedad de Coats en fase cicatricial tras el tratamiento.
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Figura 20. 1 de pseL anuloma macularen un nifo

C
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Figuras 21y 22. Retinografia y angiografia fluoresceinica de campo ultraamplio en un adolescente con drepanocitosis. Se observan
neovasos activos en la periferia temporal superior y “manchas asalmonadas”inferiores a los mismos.
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Figura 23. Angiografia fluoresceinica (AGF) en un nifio con drepanocitosis. Se evidencian stops vasculares en la periferia temporal sin
neovascularizacion asociada. La AGF permite detectar dreas de isquemia no evidentes en la exploracion fundoscopica.
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Figura 25. Imagen de campo ultraamplio de adolescente con drepanocitosis. Se observa, a nivel temporal, zonas de blanco y oscuro
sin presion (véase capitulo 10, Misceldnea). En la parte superior a la papila y en la periferia nasal inferior, se aprecian lesiones hiperpig-
mentadas clasicamente descritas como black sunburst o “rayos solares negros™, tipicas de esta enfermedad hematoldgica.
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Figuras 26 y 27. Retinografia y angiograffa fluorescefnica de campo ultraamplio en una nifia con incontinentia pigmenti. Se observa
la persistencia de vasculatura fetal posterior y stops vasculares en la periferia temporal. Se trata de una patologfa ligada al cromosoma
X'y que asocia a la isquemia retiniana alteraciones cutdneas y malformaciones dentales”.

Figura 28. Incontinentia pigmenti tras la fotocoagulacion de dreas isquémicas.
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Figuras 29 y 30. Angiografia fluoresceinica con retindgrafo de contacto y de campo ultraamplio. Estas técnicas permiten detectar
areas isquémicas no evidentes en la exploracion fundoscopica en la incontinentia pigments.
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Figuras 31y 32. Vitreorretinopatia exudativa familiar. La traccion retiniana (o dragging) hacia la zona temporal y el pliegue falciforme
son consecuencias de la proliferacion vascular secundaria a la isquemia retiniana p rica. Esta patologia forma parte del espectro de
las patologfas asociadas al gen NDP (al igual que la enfermedad de Norrie®) y también se aborda en el capitulo 5 dedicado a distrofias
retinianas.

Figura 33. Stops vasculares periféricos y proliferacion fibrovascular secundaria en el sindrome de Adams-Oliver. Las lesiones retinianas
en este sindrome pueden ser idénticas a las de la vitreorretinopatia exudativa familiar’. Suelen hallarse ademés malformaciones en

extremidades y aplasia cutis congénita.
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Figuras 34 y 35. Oclusiones venosas bilaterales panfotocoaguladas asociadas a glaucoma neovascular terminal en el ojo izquierdo
secundarias a déficit de adenosina deaminasa 2 (ADA2). El déficit de ADA2 se ha asociado a vasculitis y a oclusiones vasculares retinianas,

especialmente en nifos y adultos jévenes®,
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Figura 36. Ision de la arteria central de la retina tras una embo ion de angiofibroma nasofarinc
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Figuras 37 y 38. Coroidopatfa hipertensiva en una nifia con paraganglioma secretor de catecolaminas. Se evidencian exudados duros
peripapilares con estrella macular en el ojo derecho. Se observan ademas estrias de Siegrist (que se postula que son secundarias a
infartos fibrinoides de grandes vasos coroideos?) y manchas de Elschnig.

Figuras 39 y 40. Manifestaciones retinianas de debut leucémico en la infancia.
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Figura 41. Sindrome de Sturge-Weber. Se observa la malformacion vascular coroidea (también denominada hemangioma coroideo
difuso'®) en el polo posterior y anastomosis venosas retinianas en la semiperiferia.
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Figura 42. Colaterales papilares y en el polo posterior en el sindrome de Wyburn-Mason.
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Figura 43. Tortuosidad arteriolar retiniana. Puede darse de forma aislada o en el contexto de la familial retinal arteriolar tortuosity (tor-

tuc d arteriolar retiniana congénita). Se han descrito casos asociados a mutaciones en el gen
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Resumen

Son multiples las enfermedades genéticas hereditarias que pueden afectar el polo posterior en edad pediatrica. En este capitulo, se presentan las lesiones
retinianas mas tipicas en estas enfermedades. Algunas de ellas también se discuten en los capitulos dedicados a tumores del polo posterior y a distrofias
hereditarias sindromicas de la retina.

Palabras clave: Sindrome de Aicardi. Sindrome de Stickler. Estrias angioides. Enfermedades genéticas hereditarias.

Resum

Son moltes les malalties genétiques hereditaries que poden afectar el pol posterior en edat pediatrica. En aquest capitol es presenten les lesions reti-
nianes més tipiques en aquestes malalties. Algunes també es discuteixen en els capitols dedicats a tumors del pol posterior i a distrofies hereditaries
sindromiques de la retina.

Paraules clau: Sindrome d‘Aicardi. Sindrome de Stickler. Estries angioides. Malalties genetiques hereditaries.

Abstract

There are many inherited genetic diseases that can affect the posterior pole in children. This chapter presents the most typical retinal lesions in these
diseases. Some of them are also discussed in the chapters about posterior pole tumors and hereditary syndromic retinal dystrophies.

Key words: Aicardi syndrome. Stickler syndrome. Angioid streaks. Inherited genetic disorders.
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Figuras 1 a 3. Lesiones coriorretinianas lacunares en el sindrome de Aicardi. Junto con los espasmos infantiles y la agenesia del cuerpo
calloso, constituyen la triada tipica de este sindrome ligado al cromosoma X.

Figuras 4 y 5. Sindrome de Hallermann-Streiff con desprendimiento de retina exudativo bilateral. También puede asociar catarata
congénita y escleras azules'.
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Figura 6. Paciente con ataxia de Friedreich e imagen de coloboma macular.
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Figura 7. Alteracion congénita del EPR macular en una nifia con diagnostico de sindrome de Coffin-Siris. Se han descrito asimismo
displasias maculares y distrofia retiniana®?.
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Figuras 8 y9.Imagen con retinograffa de contacto de un neonato con sindrome de Rubinstein-Taybi y coloboma coriorretiniano bilateral.

Figuras 10 y 11. Sindrome de coloboma-renal con afectacion atipica de drea macular. También llamado sindrome papilorrenal, es
secundario a mutaciones en el gen PAX2 y asocia coloboma papilar a diferentes formas de afectacion renal®.
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Figura 12. Cambios en autofluorescencia en un nifno con acondroplasia. Aunque se han descrito cambios vasculares periféricos’,
desprendimiento de retina, etc,, estos cambios en autofluorescencia no han sido reportados hasta la fecha.
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Figuras 13 y 14. Degeneracion retiniana radial perivascular en nifos con sindrome de Stickler. El hallazgo de estas degeneraciones
puede ser clave para el diagnostico de dicho sindrome en niflos con poca afectacion sistémica®.

Figuras 15 y 16. Retinografia de campo ultraamplio y autofluorescencia en un nifo con sindrome de Stickler. A pesar de la catarata
que dificulta la visualizacion, la autofluorescencia pone de manifiesto la degeneracion retiniana radial perivascular.
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Figuras 17 a 19. Imégenes con autofluorescencia de campo ultraamplio de degeneraciones retinianas radiales perivasculares en
diferentes pacientes con sindrome de Stickler. La presencia de estas lesiones puede considerarse casi patognomonica de Stickler’.
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Figura 20. Retinografia de contacto tras la extraccion de catarata Figura 21. Retinograffa de contacto en un nifio con enfermedad

en un nifo con enfermedad de Norrie. Se observa la imagen de Norrie. Se ha de plantear en casos con diagnostico de sospecha

clasicamente descrita como “pseudoglioma” de persistencia de vasculatura fetal bilateral, aunque los hallazgos
fundoscépicos suelen ser diferentes.

Figuras 22 y 23. Enfermedad de Norrie. Ambas imagenes pueden simular persistencia de vasculatura fetal. La enfermedad es causada
por mutaciones en el gen NDP codificante de la norrina y pueden asociar alteraciones auditivas, cutdneas y psiquiatricas®.
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Figura 24. Sindrome de Loeys-Dietz. Se observan stops vasculares periféricos similares a los de la vitreorretinopatia exudativa familiar,
ya descritos en la literatura®.
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Figuras 25y 26. Retinografia de campo superamplio y autofluorescencia en una nifa con alopecia areata universal, inmunodeficiencia
y alteraciones esqueléticas. Controlada por miopfa, la autofluorescencia evidencidé un patrén de distrofia retiniana de bastones, y el
estudio genético confirmé la sospecha de sindrome de Roifman.
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Figuras 27 y 28. Hallazgos fundoscépicos y en autofluorescencia en la enfermedad de Batten o lipofuscinosis neuronal ceroidea.

Figuras 29y 30. Acidemia metilmaldnica con homocistinuria. Nifia con afectacion visual leve, se observa hiperautofluorescencia macular.
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Figuras 31y 32. Acidemia metilmaldnicay homocistinuria. Nifia con afectacion visual y neuroldgica severa, se observa hipoautofluo-
rescencia moteada macular extensa. En ocasiones, estos nifos presentan degeneracidén macular “en ojo de buey”.
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Figuras 33 y 34. Retinografia y autofluorescencia de campo ultraamplio en el sindrome de Bardet-Biedl. Constituye una de las cilio-
patfas retinianas sindrémicas y suele asociar obesidad (72-96% de los casos), hipogonadismo y malformaciones en las extremidades
(95% de los casos, especialmente polidactilia)™.
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Figuras 35 y 36. Mancha de color rojo cereza. Retinografias de contacto de dos neonatos con enfermedad de Niemann-Pick y de
Sandhoff, respectivamente. Este hallazgo es caracteristico de las esfingolipidosis y suele desaparecer en los primeros aflos de vida,
debido a la degeneracién axonal'.

Figuras 37 y 38. Evolucion en diez afios de un hamartoma retiniano en un nifio con esclerosis tuberosa. Obsérvese la calcificacion de
la lesion. Véase también el capitulo 3 sobre tumores intraoculares.
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Figura 39. Imagen de hamartomas retinianos multiples obteni- Figura 41. Estrias angioides en un nifo con osteogénesis im-
da mediante retindgrafo de contacto en un nifio con esclerosis perfecta.
tuberosa.

Figura 40. Hipertrofia congénita benigna del epitelio pigmentario Figura 42. Estrias angioides en un adolescente con alfatalasemia.
de la retina en la arcada temporal superior, con la tipica forma
ovalada asociada a la poliposis colénica familiar.
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Figura 43. Estrias angioides asociadas a pseudoxantoma elastico. Figura 44. Placas de atrofia periférica lineales simulando lineas
Se observa el moteado del EPR “en piel de naranja”en la arcada de Schlaegel en un nifio con sindrome de Down.
temporal superior.

ZYIVl Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):403-424



Capitulo 8. Afectacion retiniana en enfermedades genéticas hereditarias sistémicas

Bibliografia

. Carreras-Castanera X, Diaz-Cascajosa J, Morales-Ballus M, Catala-Mora
J. Bilateral retinal detachment in Hallermann-Streiff syndrome: Case
report. J fr Ophtalmol. 2022;45(3):e123-4.

. Cappuccio G, Brunetti-Pierri R, Torella A, Pinelli M, Castello R, Casari G,
etal. Retinal dystrophy in an individual carrying a de novo missense
variant of SMARCA4. Mol Genet Genomic Med. 2019;7(6):e682.

. FujitaT, Ihara, HayashiH, Ishii A, Ideguchi H, Inoue T, et al. Coffin-Siris
syndrome with bilateral macular dysplasia caused by a novel exonic
deletion in ARID1B. Congenit Anom. 2020,60(6):189-93.

. Liu'S, Zhang P, Wu J, Chang Q. A novel PAX2 heterozygous mutation
in a family with Papillorenal syndrome: A case report and review of
the literature. Am J Ophthalmol Case Rep. 2021;22:101091.

. Hua HT, Tran KD, Medina CA, Fallas B, Negron C, Berrocal AM. Avascular
Retinal Findings in a Child With Achondroplasia. Ophthalmic Surg
Lasers Imaging Retin. 2017;1,48(3):272-4.

. Parma ES, Korkko J,Hagler WS, Ala-Kokko L. Radial Perivascular Retinal
Degeneration: A Key to the Clinical Diagnosis of an Ocular Variant

of Stickler Syndrome With Minimal or no systemic manifestations.
Retina. 2002;9394(02).

Fujimoto K, Nagata T, Matsushita I, Oku K, Imagawa M, Kuniyoshi K,
et al. Ultra-wide field fundus autofluorescence imaging of eyes with
Stickler syndrome. Retina. 2021;41(3):638-45.

. Smith SE, Mullen TE, Graham D, Sims KB, Rehm HL. Norrie disease:

Extraocular clinical manifestations in 56 patients. Am J Med Genet A.
2012;158A(8):1909-17.

. Asano T, Oku K, Kondo H. Familial exudative vitreoretinopathy with

TGFBR2 mutation without signs of Loeys-Dietz syndrome. Ophthalmic
Genet. 2021;42(5):637-40.

. Mockel A, Perdomo Y, Stutzmann F, Letsch J, Marion V, Dollfus H.

Retinal dystrophy in Bardet-Biedl syndrome and related syndromic
ciliopathies. Prog Retin Eye Res. 2011;30(4):258-74.

. ChenH, Chan AY, Stone DU, Mandal NA. Beyond the cherry-red spot:

Ocular manifestations of sphingolipid-mediated neurodegenerative
and inflammatory disorders. Surv Ophthalmol. 2014;59(1):64-76.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):403-421

421







9. Traumatologia del polo posterior

Commotio retinae (edema de Berlin)
Hemorragia vitrea traumatica

Rotura coroidea

Agujero macular postraumatico
Desprendimiento de retina postraumatico
Maculopatia hipoténica postraumatica

Avulsion del nervio 6ptico

Bibliografia



A. Lépez de Equileta Rodriguez

9. Traumatologia del polo posterior
Posterior segment ocular trauma

A.Loépez de Eguileta Rodriguez
Hospital de Sant Joan de Déu. Esplugues del Llobregat. Barcelona.

Correspondencia:
Alicia Lépez de Eguileta Rodriguez
E-mail: alopezd@hsjdbcn.es

Resumen

La adecuada valoracién del paciente con trauma ocular pediatrico tiene importantes implicaciones clinicas, médico-legales y pronésticas. Los traumatismos
oculares, orbitarios o sistémicos, pueden provocar diversas anomalias del segmento posterior. El traumatismo ocular directo puede causar dafio retiniano
(commotio retinae), de la coroides (ruptura coroidea) y del nervio 6ptico (avulsion del nervio éptico), solos o en combinacién. Los agujeros maculares
traumaticos y el desprendimiento de retina o la dialisis retiniana también pueden ocurrir después de un traumatismo ocular cerrado. Los traumatismos
de los tejidos orbitarios adyacentes al globo ocular pueden dar lugar a distintas fuerzas de conmocién que causen dafo de las estructuras intraoculares
(coriorretinitis esclopetaria por paso de proyectil adyacente al globo, por ejemplo). Los traumatismos sistémicos pueden causar una retinopatia difusa
(retinopatia de Purtscher) o anomalias retinianas localizadas (retinopatia por latigazo cervical, sindrome de embolia grasa).

Palabras clave: Traumatismo ocular pediatrico. Agujero macular. Rotura coroidea.

Resum

L'adequada valoraci6 del pacient amb trauma ocular té importants implicacions cliniques, medicolegals i pronostiques. Els traumatismes oculars, orbi-
taris o sistemics poden causar diverses anomalies del segment posterior. El traumatisme ocular directe pot causar dany retinia (commotio retinae), de la
coroides (ruptura coroidea) i del nervi optic (avulsié del nervi optic) aillats o en combinacio. Els forats maculars traumatics i el despreniment de retina
o la dialisi retinal també poden succeir després d'un traumatisme ocular tancat. Els traumatismes dels teixits orbitaris adjacents al globus ocular poden
donar lloc a diferents forces de commocié que causin dany de les estructures intraoculars (coriorretinitis esclopetaria pel pas d'un projectil adjacent al
globus, per exemple). Els traumatismes sistémics poden donar lloc a una retinopatia difusa (retinopatia de Purtscher) o anomalies retinianes localitzades
(retinopatia per fuetada cervical, sindrome d'embolia grassa).

Paraules clau: Traumatisme ocular pediatric. Forat macular. Ruptura coroidea.

Abstract

The proper assessment of the patient with ocular trauma has important clinical, legal and prognostic implications. Ocular, orbital, or systemic trauma
may cause different diseases in the posterior pole. Direct ocular trauma can induce damage of the retina (commotio retinae), of the choroid (choroidal
rupture) and of the optic nerve (optic nerve avulsion), either isolated or combined. Traumatic macular holes and retinal detachment or retinal dialysis
can also occur after blunt eye trauma. Orbital tissues injuries may develope different concussive forces that cause intraocular structures damage (Chorio-
retinitis sclopetaria, caused from the forces of a projectile passing very close to the globe). Systemic trauma may cause diffuse retinopathy (Purtscher’s
retinopathy) or localized retinal damage (whiplash retinopathy, fat embolism syndrome).

Key words: Pediatric ocular trauma. Macular hole. Choroidal rupture.
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Capitulo 9. Traumatologia del polo posterior

Commotio retinae (edema de Berlin)

Figuras 1y 2. £l edema de Berlin es una maculopatia traumdtica aguda que puede comprometer la agudeza visual. En tomografia
de coherencia 6ptica, puede encontrarse en las fases agudas un aumento de la reflectividad en la union de los segmentos internos y
externos de los fotorreceptores, no existiendo un verdadero edema retiniano tomografico.
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Figura 3. El 80% se resuelven la primera semana, incluso en los casos leves, desaparece en 24 a 36 h sin dejar secuelas. En casos seve-
ros, persiste por mayor tiempo, apareciendo alteraciones del epitelio pigmentario de la retina en el drea de blanqueamiento retiniano.
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Figuras 4y 5. En la commotio retinae, se aprecian areas de blanqueamiento u opacidad transitoria de las capas externas de la retina.
Puede estar limitada al polo posterior o afectar multiples dreas en la retina periférica. No existe un tratamiento conocido para la com
motio retinge.

Figura 6. Commotio retinae asociada a rotura coroidea.
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Hemorragia vitrea traumatica

Figura 7. Una tercera parte de 0jos que sufren trauma oculz O C 1 ¢ gia vitrea. Conll

a agudeza visual. Para el diagnéstico, se recomienda realizar una e afia ar conelfindec rtar una ps

un traumatismc
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Figura 8. £l manejo inclu
pars plana. Las inc i0

subretiniana asociada. En

na de impacto per
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Figura 10. Una rotura coroidea puede afectar a la agudeza visual por compromiso directo del drea foveal o por hemorragia debida a
una neovascularizacién coroidea secundaria.
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Figuras 11 y 12. Conforme va cicatrizando la rotura coroidea, se produce una pigmentacion variable de la lesidon y una atrofia que
permite visualizar la proliferacion de un nuevo tejido fibrovascular que rellena el defecto en ausencia de epitelio pigmentario de la retina.
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Figuras 13 a 16. Hemorragia subretiniana macular postraumatica. Tras su resolucion, se evidencia una rotura coroidea subyacente.
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Agujero macular postraumatico

Figuras 17 a 20. Agujero macular traumatico sobre el drea de atrofia del epitelio pigmentario. La placa de atrofia puede limitar el
resultado visual, a pesar de conseguirse el cierre anatdbmico postquirdrgico del agujero?.
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Figuras 21y 22, Agujero macular postraumatismo causado por una pelota de futbol.

Figuras 23 y 24, Resultado tras vitrectomia pars plana y pelado de la membrana limitante interna.

Figuras 25 y 26. Agujero macular postraumatico adyacente al area de atrofia perimacular
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Desprendimiento de retina postraumatico

Figuras 27 a 30. Retinopatia esclopetaria en el ojo derecho que asocié un desprendimiento de retina tres meses después*.
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Maculopatia hipotdnica postraumatica

Figura 33. Maculopatia hipotdnica postraumatica.

Annals d’Oftalmologia 2022;30(4):423-442




Capitulo 9. Traumatologia del polo posterior

Figura 34 a 37. Maculopatia hipoténica postraumatica, con pliegues retinianos, fluido subretiniano y pliegues coroideos.
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Figura 34 a 37. Maculopatia hipoténica postraumatica, con pliegues retinianos, fluido subretiniano y pliegues coroideos.
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Avulsion del nervio optico

Figura 38 a 43. Avulsion del nervio dptico tras traumatismo directo ocular. Se ha de sospechar en pacientes con hemovitreo y au
sencia de percepciéon luminosa. En las Figuras 40y 41, se observa el aspecto del primer dia postvitrectomia mas aceite de silicona con
desgarro retiniano peripapilar y palidez macular con mancha de color rojo-cereza’.
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Figura 38 a43. Avulsion del nervio dptico tras traumatismo directo ocular. Se ha de sospechar en pacientes con hemovitreo y ausencia
de percepcion luminosa. En las Figuras 42 y 43, se observa la fibrosis prepapilar a los tres meses.
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Resumen

La retina normal en el nifo puede presentar una serie de hallazgos no habituales en el adulto, que pueden confundir al oftalmélogo no habituado a su
exploracion. En este capitulo, se presentan imagenes de hallazgos en el fondo de ojo habituales en el nifio sano y algunas patologias no englobables
en otros apartados, como las membranas epirretinianas y la neovascularizacion coroidea pedidtrica. Asimismo se presentan las causas mas habituales
de las hemorragias retinianas en nifos..

Palabras clave: Neovascularizacion coroidea pediatrica. Traumatismo craneal abusivo. Sindrome de Terson.

Resum

La retina normal al nen pot presentar una serie de troballes no habituals a I'adult i que poden confondre 'oftalmoleg no habituat a la seva exploracio.
En aquest capitol es presenten imatges de troballes en fons d'ull habituals en el nen sa i algunes patologies no englobables en altres apartats, com les
membranes epirretinianes i la neovascularitzacié coroidal pediatrica. També es presenten les causes més habituals de les hemorragies retinianes en nens.

Paraules clau: Neovascularitzacié coroidal pediatrica. Traumatisme cranial abusiu. Sindrome de Terson.

Abstract

The normal retina in children can present some findings not usual in adults that can confuse the ophthalmologist who is not used to explore young pa-
tients. This chapter presents images of common ocular fundus findings in healthy children and of some pathologies not included in other sections, such
as epiretinal membranes and pediatric choroidal neovascularization. The most common causes of retinal hemorrhages in children are also presented.

Key words: Pediatric choroidal neovascularization. Abusive head trauma. Terson syndrome.
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Capitulo 10. Miscelanea

Peculiaridades del fondo normal en el nifno

Figura 1. Brillos de la membrana limitante interna en el polo posterior y la arcada temporal inferior. Se trata de un hallazgo muy frecuente
en nifos y adultos jévenes, observable tanto con retinografia convencional como con retinograffa de campo ultraamplio.
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Figuras 2 y 3. La hipopigmentacion de fondo es mds frecuente en niflos que en adultos, especialmente durante los primeros meses
de vida. En laimagen con retinografia de contacto, puede verse exagerada por la compresion realizada durante la toma de imagenes.
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Figuras 4 a 6. La insercion visible de la base del vitreo, el b sinp 5n"y el“oscuro sin presion’, son h frecuentes en ninos

y adulto nes, especialmente mi y con fondo pigmentado. Estudios recientes reali on OCT de campo amplio ponen
on la traccion vitrea, y describen cambios en la reflectiv en la capa de
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Membrana epirretiniana

Figura 7. Membrana epirretiniana (MER) en un niflo con neurofibromatosis tipo 2. Las membranas epirretinianas en edad pediatrica
raramente son idiopaticas, por lo que si no existe antecedente traumatico o uveitis asociada, debe descartarse una patologia sistémica
(neurofibromatosis, sindrome de Gorlin...).
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Figuras 8 y 9. Membrana epirretiniana idiopatica pre vitrectomia y postvitrectomfa pars plana. Dado que la mayoria de casos presentan
hialoides posterior adherida, no es infrecuente que la MER se desprenda espontdneamente o al aspirar quirdrgicamente la hialoides,
teniendo habitualmente buen prondstico visual, salvo que se hayan presentado con ambliopia profunda*.
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Figura 10. Membrana epirretiniana en sindrome de Gorlin. Este sindrome asocia carcinomas basocelulares multiples, anomalias es-
queléticas, queratoquistes odontogénicos y anomalias oculares, como cataratas, membranas epirretinianas, etc.®

Hemorragias retinianas

Figura 11. Hemorragia retiniana tras un parto eutdcico captada
mediante retindgrafo de contacto. La prevalencia de hemorragias
retinianas se estima sobre un 25% en recién nacidos por parto
vaginal espontaneo, en un 42% de nacidos por extraccion con
ventosay en un 52% de bebés nacidos con partos con dos instru-
mentos (férceps y ventosa). Las hemorragias suelen ser bilaterales
(59%), de predominio en el polo posterior, y se acostumbran a
resolver en menos de diez dias®.
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Figuras 12y 13. La retinopatia por Valsalva es poco frecuente en edad pediétrica’ y puede manifestarse como una hemorragia peri-
papilar® o con la tfpica hemorragia macular submembrana limitante interna.

Figuras 14 y 15. Hemorragias tras hacer ejercicio en un adolescente de 15 afos con tortuosidad arteriolar retiniana familiar. Los
pacientes que la sufren pueden presentar hemorragias retinianas tras minimos esfuerzos, y no suelen asociar alteraciones sistémicas,
aunque se han reportado casos de aneurisma en la carétida interna y masas vasculares en la médula espinal®.

Imagenes cedidas por el Dr. Jaume Crespi Vilimelis del Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.
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Figuras 16 y 17. Hemorragias retinianas en un traumatismo craneal abusivo pediatrico (AHT, abusive head trauma, antes llamado sin-
drome del bebé zarandeado). Se observa la evolucién de la hemorragia del polo posterior a fibrosis severa en cuatro semanas, dado
que el estado general del lactante contraindicé la vitrectomfa. La que se ha dado en llamar “retinosquisis macular hemorragica” (por
encontrase bajo la membrana limitante interna) es altamente sugestiva de AHT, no habiéndose descrito en hemorragias retinianas tras
el parto ni tras maniobras de Valsalva por vomitos del lactante’'

Figuras 18 a 20. Retinosquisis macular hemorragica en tres casos de traumatismo craneal abusivo en lactantes. Las hemorragias suelen
extenderse hasta la ora serrata (a diferencia de las del parto, que ocurren en el polo posterior) y predominar en las capas superficiales
de laretina'.
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Figuras 21 a 23. Hemorragias retinianas en un traumatismo craneal accidental. Las hemorragias retinianas secundarias a hemorragia
intracraneal (sindrome de Terson) son menos frecuentes en el nino que en el adulto (exceptuando las hemorragias intracraneales por
zarandeo)'. Suelen localizarse en la zona de las arcadas y asocian hemovitreo con mas frecuencia que el AHT'®. También se ha descrito
en estos casos la retinosquisis macular hemorragica, aunque con mucha menos frecuencia que en el AHT.

Figura 25. Hemorragias retinianas en debut leucémico. Este es

Figura 24. Hemorragia intraquistica en retinosquisis ligada al X. el hallazgo oftalmoldgico mas frecuente en la leucemia y las he-
Es una complicacion infrecuente de esta patologia ya tratada en morragias, pueden localizarse a nivel prerretiniano, intrarretiniano
capitulos previos. o subretiniano, siendo excepcional el hemovitreo™.
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Neovascularizacion subretiniana

Las causas habituales de neovascularizacion coroidea (NVC) en edad pediatrica son diferentes a las del adulto. Algunos autores describen
las distrofias hereditarias de la retina (especialmente la distrofia viteliforme de Best) como asociaciéon mas frecuente', mientras que
otros autores reportan la neovascularizacion asociada a uveitis (toxoplasmosis, coroiditis multifocal..) como la mas habitual'. Se han
descrito también asociadas a hamartoma combinado de retina y epitelio pigmentario, osteoma coroideo, estrias angioides, coloboma
coriorretiniano, miopfa magna, etc.

Figura 26. NVC asociada a enfermedad de Best pretratamiento y postratamiento antiangiogénico intravitreo. La NVC en nifos suele
responder bien a farmacos antiangiogénicos, con menor tasa de recidivas que en adultos'®.
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Figura 27. NVC en cicatriz de toxoplasma. Las membranas en nifios son mas frecuentemente tipo 2 que en el adulto'’.
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Figura 28. NVC en el margen de un coloboma papilar.

Figura 29. NVC peripapilar idiopatica. En estos casos, es imprescindible descartar la presencia de drusas de papila, puesto que hasta

un 24% de ojos con drusas papilares presentan NVC, afortunadamente, el 87% en la region nasal'®.
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Otras

Figuras 30 y 31. Aspecto de conjuntiva y de fondo de ojo donde se observa un edema papilar (imagen de mala calidad por edema
corneal) en un nifno con déficit de vitamina A. Aungue poco frecuente en nuestro medio, se puede observar en nifos con trastorno de
la conducta alimentaria, tras cirugia bariatrica, etc. Recientemente se ha descrito un signo tomogréfico muy especifico de este cuadro
que los autores denominan “signo de la doble zanahoria™".

Figura 32. Loop prepapilar. Su incidencia se estima entre 1/2.100-1/9.000, siendo mas frecuentes los arteriales que los venosos®.
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Figura 33. Retinopatia cristaliniana secundaria a desprendimiento de retina crénico en una nifia de 14 anos. Aspecto tras una vitrec-
tomfa pars planay una retinectomfa inferior. Se trata de un hallazgo extremadamente infrecuente?',
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