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Coloboma del
[lervio Optico

RESUMEN

El coloboma es una enfermedad ocular muy rara que
puede presentarse de manera unilateral o bilateral.
Frecuentemente se encuentra como hallazgo espo-
radico aislado, pero también puede asociarse con
otras malformaciones oculares o sindromes sistémi-
cos. Es por esto que requiere una exploracién ocular
minuciosay sistematica.

El pronéstico visual varia de acuerdo al grado de
severidad y al lugar de la malformacién ocular. El
coloboma es una causa importante de impedimento
visualy ceguera en la nifiez. Se estima que es respon-
sable de 3-11% de los casos de ceguera en nifios a
nivel mundialy afecta a menos de 200,000 personas
en la poblacién de los Estados Unidos.

En el nervio 6ptico, el coloboma varia en severi-
dad, desde un disco subdesarrollado hasta un nervio
6ptico irreconocible. El mismo, puede estar asociado
aanomalias congénitas del prosencéfalo. Con mayor
frecuencia se encuentra a nivel del iris, en cuyos
casos, el paciente se queja de fotofobia. En estos casos
se puede aliviar la fotofobia utilizando lentes de con-
tacto oscuros con el centro claro, para corregir el
defecto cosméticoy reducir el exceso de luz a través del
iris. En algunos casos se puede indicar, iridoplastia

quirurgica como medida de tratamiento.

INTRODUCCION

Como profesionales en el campo médico de la oftal-
mologia, s6lo en contadas ocasiones nos es posible
observar, e identificar, patologias cuya causa deriva
del desarrollo embriolégico del globo ocular. En el

embrién, el desarrollo del ojo inicia a los 22 dias de
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vida con la aparicién de un par de ranuras poco
profundas a cada lado de la invaginacién del
prosencéfalo.®

Subsecuentemente ocurren una serie de sucesos
que incluyen multiples eventos de tipo inductivos y
morfogénicos, la proliferacion y diferenciacion de las
células en un tejido maduro, y el establecimiento de
redes neuronales que conectan la retina a los centros
neuronales superiores (coliculo superior, cuerpos
geniculados laterales, 16bulos occipitales, etc.).* Las
etapas de desarrollo incluyen la formacién de las
vesiculas 6pticas, la capula optica, la fisura coroidea,
la arteria hialoidea y la retina primitiva. Durante la
”ma semana, los labios de la fisura coroidea se fusio-
nanylaboca de la capula 6ptica se transforma en una
apertura redonda que sera la pupila.

En condiciones normales, el cierre de la fisura
coroidea se produce durante la 7ma semana de desa-
rrollo, de lo contrario se produce una hendidura
persistente. Comunmente, dicha hendidura se loca-
liza solamente en el iris, lo que se conoce como
coloboma del iris. Sin embargo, también puede
observarse en el cuerpo ciliar, en la coroides, en la
retina y en el nervio optico. Frecuentemente, esta
malformacién congénita se observa en combinacién
con otras anomalias oculares.*

Un coloboma es un defecto localizado, o ausencia
de tejido, en el tracto uveal. Es causado por un cierre
incompleto de la fisura coroidea produciendo un
desarrollo incompleto del componente mesodérmi-
co y neuro-ectodérmico en la zona de la hendidura.

En el iris, generalmente se localizan a nivel del cua-
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drante infero-nasal y pueden ser completos o
incompletos, unilaterales o bilaterales. El coloboma
atipico puede ocurrir en cualquier otra drea.

En este articulo se presenta un caso de coloboma del
nervio 6ptico. La incidencia estimada del coloboma
es de aproximadamente I en 10,000 nacimientos.
No existen datos sobre su incidencia en la Republica

Dominicana.

PRESENTACION DEL CASO

Infante femenina de 4 afios de edad en ensefianza
preescolar, con una inteligencia normal y caracte-
risticas generales normales, se presenta en la Clinica
Oftalmologica de Santo Domingo a causa de pre-
sentar desviacién ocular del ojo derecho desde su
nacimiento. Fue traida por su madre, quien afirmé
que habia mostrado el problema desde la primera
infancia. No habia antecedentes de una situacién

similar en su familia.
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Un coloboma es un defecto

localizado, 0 ausencia de tejido,
en el fracto uveal. Es causado
pOr un clerre incompleto de

la fisura coroidea produciendo
un desarrollo incompleto del
componenie mesodermico y
neuro-ecfodéermico en la zona
de la hendidura.

Utilizando el test de Pigassou, se determiné una
agudeza visual en el ojo derecho de 20/400 que no
mejoré con agujero estenopeico. El ojo izquierdo

present6 una agudeza visual de 20/20.
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El prondstico visual varia de

acuerdo al grado de severidad

y al lugar de la malformacion
ocular. El coloboma es una
causa imporiante de impedimento

visual y ceguera en la nifiez.

Durante la revisién estrabolégica se observé
epicanto severo, ducciones y versiones normales,
posicion primaria de mirada en ortoforia, posicion
numero 2 en ortoforia y en la posicién numero 8
present6 exotropia de 5 dioptrias prismaticas. No
present6 nistagmo manifiesto, ni latente.

Se realiz6 un examen cuidadoso y exhaustivo, uti-

lizando lampara de hendidura para visualizar los

anexosy la cimara anterior. No se observé anomalia
alguna en los parpados, las conjuntiva, o en las
cérneas. Ambas camaras anteriores eran profundas
y normales.

Se recurri6 ala oftalmoscopia directa para observar
el fondo de ojo, donde se observé un nervio éptico
izquierdo sin alteracién y un nervio 6ptico derecho
subdesarrollado y deforme (ver portada). Tanto el
humor vitreo como los cristalinos estaban claros en
ambos ojos.

El examen sistémico no revelé anomalias, no
presenté malformaciones en las extremidades, ni
alteraciones en su desarrollo psicomotor. Se le indico
realizarle tomografia axial computarizada de craneo.

La madre manifesté haber cursado un embarazo y
parto sin complicaciones, y refirié una historia neo-
natal sin alteraciones. Realiz6 sus chequeos de control
prenatal de manera rutinaria en un centro hospita-

lario privado, e ingirié comprimidos de acido félicoy



vitaminas del complejo B durante todo su embarazo.

Se diagnostic6é ambliopia organica en ojo derecho
por coloboma del nervio 6ptico del mismo ojo, sin-
drome tipo Aleve no quirurgico. El objetivo principal
del tratamiento es expectante. Fue referida a un
especialista en retina.

El consentimento informado fue dado porlamadre
de la infante, tanto de manera oral como escrita,
para la elaboracién de este articulo y su posible

publicacién.

DISCUSION

Probablemente, una gran proporcién de los colobo-
mas esporadicos, unilaterales o bilaterales, se deben
a factores no genéticos. Muchas malformaciones no
mendelianas, multisistémicas se asocian con coloboma.
Algunos ejemplos incluyen el sindrome Charge, donde
aproximadamente el 86% de los pacientes presentan
coloboma uveal o del iris*, y los nevos sebaceos de
Jodassohn, donde algunos pacientes tienen colo-
boma del iris y la coroides.* No se conocen los
mecanismos subyacentes en estos estos sindromes, los
cuales representan una proporciéon signiﬁcativa de
los casos de coloboma.

La mayoria de los casos heredados de coloboma se
asocian con enfermedad sistémica. Veintisiete locus
genéticos se han asignado a regiones cromosémicas
especificas, y 21 de los genes han sido identificados.
Once aberraciones cromosémicas han sido docu-
mentadas y 3 de estas se superponen con genes
conocidos asociados a coloboma (SHH, CHX 10,
MAF).*

En los fenotipos donde no se ha identificado el
gen especifico, I3 muestran herencia autosémica
dominante, 14 autosémica recesiva, 3 se consideran
ligados al cromosoma X, y en 77 fenotipos el modo de
herencia atin no se ha establecido.

Una serie de estudios en humanos sugieren que el
uso de ciertos farmacos durante el embarazo puede
estar asociado con coloboma ocular. Estos incluyen
la talidomida y el abuso del alcohol.* Otras causas
reportadas de coloboma ocular son las infecciones
maternas causadas por citomegalovirus, la toxoplas-
mosis, y la deficiencia de vitamina E, la radiacion

ionizante y la hipertermia.*
Y P
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Ellmanejo de coloboma implica un examen gene-
ral minucioso en para descartar cualquier anomalia
relacionada, tales como anomalias del corazén, atre-
sia de coanas, anomalias genitales, anomalias del
oido y retraso en el crecimiento. También hay que
descartar anomalias dentalesy retraso mental.

La exploracién ocular se debe hacer para descartar
nistagmo, estrabismo, ambliopia o disminucién de la
agudeza visual debido a errores de refraccién. En el
paciente también debe buscarse aniridia, microftalmia,
anoftalmiay coloboma de otras partes del ojo.

La investigacién de cada caso deberia incluir reso-
nancia magnética craneal, electrocardiograma, eco-
cardiografia, ecografia abdominopélvica y estudios
cromosomicos.

El tratamiento consiste en refractar al paciente y
de ser necesario, en la prescripciéon de anteojos,
preferiblemente con un tinte oscuro. En los lentes de
contacto y lentes intraoculares también son utiles
los tintes coloreados. La ambliopia y el estrabismo
también deben ser tratados. En algunos casos, se
requiere iridoplastia quirurgica para cubrir el
defecto deliris. Cualquier otraanomalia que requie-
ra atencién también debe ser corregida, sea ocular o

sistémica. O
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