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Cuestion de imagen

Si encuentras un embriotoxon posterior, sigue
explorando

Keep searching if you come upon a posterior
embryotoxon
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Descripcion del caso b.  Gerontoxon.

Mujer de 38 afos con antecedente de ambliopia en el ojo de- ¢ Embriotoxon posterior con atrofia de iri.

recho (OD), sin otros antecedentes de interés, fue derivada para d.  Anillo de Kayser-Fleischer.
valoracion de una lesién temporal conjuntival en el ojo izquierdo
(Ol) de varios meses de evolucion. A la exploracion oftalmolégica
presentaba una agudeza visual corregida de 0,6 en el OD y de
1,0 en el Ol. En la biomicroscopfa se observo una lesion querati-
nizada movil en la conjuntiva temporal del Ol (Figura 1) con una

2. ;Qué manejo serfa el adecuado?

a. Seria recomendable solicitar niveles de ceruloplasmina y
cobre en sangre, asf como derivar al paciente a urgencias
para valoracion por el servicio de digestivo.

presion intraocular de 12 mmHg en ambos ojos. En la exploracion b.  Seguimiento del paciente con control estrecho de la pre-
funduscopica no se hallaron alteraciones. Se realizé una biopsia sion intraocular.
excisional que reveld queratosis actinica conjuntival sin signos de ¢ Alta,dado que no requiere seguimiento.

malignidad. Sin embargo, la exploracion mostré otros hallazgos

) ) d. Realizar una anamnesis mas detallada que incluya ante-
apreciables en las Figuras 1y 2.

cedentes familiares, realizar una exploracion fisica mas
1. ;Qué alteracion se puede observar en las Figuras 1y 2? completa en busca de alteraciones sistémicas y realizar

a.  Pinguécula. seguimiento estrecho de la presion intraocular.
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Figura 1. Fotografia con luz difusa del segmento anterior del ojo izquierdo.

Figura 2. Imagen de la tomografia de coherencia 6ptica de segmento anterior donde es apreciable la estructura (derecha) y zona de captura de la tomografia (izquierda).
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Si encuentras un embriotoxon posterior, sigue explorando

Pregunta 1. Respuesta correcta: c

Pregunta 2. Respuesta correcta: d

Discusion

El embriotoxon posterior (EP) es una disgenesia del segmento
anterior de herencia autosémica dominante’. En la biomicroscopia
con lampara de hendidura se aprecia una linea circunferencial
blanco-grisacea en la periferia de la cara posterior de la cornea,
comunmente bilateral (Figura 1) visible en la tomografia de
coherencia 6ptica de segmento anterior (Figura 2). Histolégi-
camente constituye una protuberancia periférica en espiral del
estroma corneal de localizacion variable compuesta por matriz
extracelular anormal'.

El EP puede encontrarse de forma aislada hasta en el 32% de Ia
poblacion general'. Sin embargo, es frecuente su asociacion con
otras disgenesias del segmento anterior ocular o incluso con en-
fermedades sistémicas'™: La asociacion del embriotoxon posterior
con bandas de iris periférico adheridas se conoce como anomalia
de Axenfeld; si el EP se asocia a hipertensién ocular recibe el
nombre de sindrome de Axenfeld, mientras que la anomalia de
Rieger describe la asociacion de EP e hipoplasia del estroma del
iris. Silos pacientes con estas malformaciones oculares desarrollan
a su vez malformaciones sistémicas, tipicamente malformaciones
craneofaciales, dentales o umbilicales, se conoce como sindrome
de Axenfeld-Rieger (SAR)%.

Otras enfermedades sistémicas con EP dentro de sus manifes-
taciones oculares son el sindrome de Alagille y el sindrome de
delecién 22g11.2%4 El Sindrome de Alagille es una enfermedad
genética de expresividad variable caracterizada por colestasis
cronica de diagndstico mayoritariamente en la infancia, aunque se
han reportado casos diagnosticados en la edad adulta asociados
a insuficiencia renal con confirmacion genética’. El sindrome de
delecion 22g11.2 consiste en un conjunto de enfermedades con
caracteristicas fenotipicas y genotipicas similares: facies carac-
teristicas, malformaciones cardiovasculares, inmunodeficiencia,
defectos del paladar y multiples alteraciones oculares, entre las
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que destacan el EP —Ila mas frecuente—, la tortuosidad vascular
retiniana y la dermatocalasia. Anteriormente, este sindrome fue
conocido como enfermedades independientes, entre ellas, el
sindrome velocardiofacial y el sindrome de DiGeorge*.

La paciente presento EP e hipoplasia de iris (Figura 2) sin ectropion
uveal ni bandas de iris periférico (visibles por gonioscopia, no
mostrada), con presion intraocular dentro de valores normales y
sin hallazgos patoldgicos sistémicos por anamnesis, por lo que
su cuadro clinico es compatible con la anomalia de Rieger. No se
realizé estudio genético.

Dada larelacion que tiene la presencia de EP con otras patologias
de gran morbilidad, es importante recordar que este no siempre
se trata de un fendmeno aislado y, por lo tanto, debe excluirse
la presencia de otras alteraciones antes de clasificarlo como una
anomalia de Axenfeld. Para ello, se debe realizar una anamnesis
completa que incluya antecedentes familiares, un examen fisico
dirigido a buscar facies caracteristicas, pruebas de funcion hepa-
tica y renal, y un seguimiento estrecho de la presién intraocular.
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