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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'.

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



J. Diaz Cascajosa

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 nifo 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.

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



Capitulo 8. Afectacion retiniana en enfermedades genéticas hereditarias sistémicas

Figuras 17 a 19. Imagenes 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. Retinografia de contacto en un nifilo con enfermedad
en un nifo con enfermedad de Norrie. Se observa la imagen de Norrie. Se ha de plantear en casos con diagnéstico 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, cutaneas 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. Retinograffa 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-

patias retinianas sindromicas y suele asociar obesidad (72-96 e los casos) onadism nalformaciones en las e

0 de los casos, esf mente 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 niAo 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 coldnica 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 nifo con sindrome de Down.
temporal superior.
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