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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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Capitulo 3. Tumores intraoculares

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,

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

AN




J. Catala Mora

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
lesién solitaria, de crecimiento muy lento y que puede calcificar con el tiempo'®!”.

Figura 7. A) Hamartoma astrocitico retiniano adyacente al nervio ¢ptico 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 mielinizacion 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 anos asociada a estrabismo.

Tumores pigmentados

Hamartoma mixto de retina-EPR

Es una malformacion 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 combinc de retina y clio pig etina. B) OCT que mu miento

y desestructuracion de las capas internas retinianas
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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 caucdsica 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, aunque 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 deposito de lipofuscina. En la OCT, se
delimita la lesion fusiforme coroidea con un minimo desprendimiento de retina.

OS(L) 45Deg

OS(L) 45Deg
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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
pigmentacién 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 coloracion 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 caracteristicas.
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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 sequnda 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 IS-0OS 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) Nodulo rojo, con una arteria aferente tortuosa y dilatada, y una vena eferente que se extiende hasta el disco optico.
B) En los tiempos iniciales de la angiografia fluorescefnica, se observa el llenado de |a 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.
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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
autosémico dominante®32,

Figura 20. A) Retinografia de campo amplio de un hemangioma cavernoso retiniano. B) Acabd 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

225



226

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 macula. B, Cy D) En la fase arterial de la angiograffa 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
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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?

Figura 25. A y B) Retinografias 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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