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Enfermedades sistémicas con manifestaciones oculares: deteccion
precoz en Atencion Primaria

La presente ponencia abarca un enor- - Angiomatosis: A encefalotrigeminal ( sind. de
me campo dentro de la medicina, motivo porel  Sturge-Weber).
cual me centraré en las patologias mds frecuen-
tes. Cuando hablamos de enfermedades gené- CORNEA
ticas, el origen embrioldgico de las tres capas
germinales del ojo (ectodermo, mesodermo y -Anomalias geométricas, como el queratoglobo
endodermo), le confiere una alta potencialidad o queratocono, que podrdn ser identificadas
de afectacion (25% en el catdlogo de Mckusick “de visu” sélo en estadios avanzados. La primera
de la herencia mendeliana en el hombre). estd asociada a Ehlers-Danlos tipo VI y la segun-

da alS. de Down.

En aras a una comprension mds racional,
desarrollaré el tema en base a las alteraciones - Opacidades corneales:
qgue se pueden hallar en las diferentes partes 1- Mucopolisacaridosis y mucolipidosis.
del érgano ocular o bien a las alteraciones de  Existe una alteracion del fulgor (AF) disminucién
su funcioén, relaciondndolas con la patologia sis- de la agudeza visual (DAV) siempre bilateral, de
témica. Los motores de busqueda actuales de forma difusa estromal, inherente a la alteraciéon
la literatura biomédica, nos ayudardn a identi- del metabolismo del tejido corneal ( Ej.: muco-
ficar las enfermedades a partir de los sinfomas  polisacaridosis por acumulacion de glucosami-

oculares especificos. noglicanos) . MI-Hurler (aparicion mayores de
; 6 meses de edad), Ml Sheie (a los 12-14 meses),
DISMORFOLOGIA ORBITARIA Tyrosinemia tipo Il (signo de presentacion, de 3 a

12 meses), Mucolipidosis tipo IV (signo de presen-
-Hipotelorismo (reduccién de la distancia entre  taciéon de 1 a 6 anos).
las paredes mediales orbitarias, con disminu-
cién de la distancia entre los cantos internos y 2 - Por depdsitos de aminodcidos, como
externos), se asocia a unos sesenta sindromes. Es  en la cistinosis, en la que los cristales de cistina
debido a fallo en el desarrollo encefdlico o mal- se depositan en el estroma corneal de forma di-

formacién craneal. fusa, provocando AF, DAV vy fotofobia.
-Hipertelorismo (lo contrario a lo anterior), aso- 3- Dermoide, como en el S. de Goldenhar.
ciado a unos 550 trastornos.

Originado por alteracién en la osificacion de las 4- Por depdsito de cobre, como en la
paredes orbitarias. degeneracién hepatolenticular o enfermedad

de Wilson, en la que dicho metal se concreta
- Telecanto, aumento sélo de los cantos internos.  en la periferia corneal con coloracién amarillo-
padusca (anillo de Kaiser Fleischer).
TRASTORNOS PALPEBRALES 3
ANOMALIAS DEL IRIS
- Inclinacién de las hendiduras palpebrales:
- Superior: S. de Down -Aniridia. Se puede asociar al fumor de Wilms
- Inferior: S. de Treacher Collins (nefroblastoma), detectdndose en los menores
de 5 anos en el 80% de los casos.
-Ptosis adquirida, ya sea midégena (Miastenia
Gravis) o neurdégena (S. de Horner o pardlisis - Coloboma de iris. Si existiera alteracién de otro
del lll par). érgano habria que realizar un estudio cromoso-
mico de alta resolucion (triploidia 13 —sindrome
-Neurofibromas del pdrpado: Neurofibromatosis  de ojo de gato- ¢ del 18.
(enf. de Von Recklinghausen).
- Nédulos de iris:
- Angiofibromas de la piel del pdrpado: Esclerosis  1- Nédulos de Lysch. Son hamartomas de la cres-
tuberosa (enf. de Bourneville). ta neural, asocidndose generalmente a la neu-
rofibromatosis tipo I.
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2- Xantogranuloma juvenil. Aparecen ndédulos
amarillos o rojizos, o bien extensiones difusas que
provocan heterocromia.

3- Heterocromia de iris, como en el sindrome de
Horner (ptosis, miosis y enoftalmos).

Anomalias del tamano, como en la miosis con-
génita (didmetro pupilar menor de 2 mm), como
en el sindrome de la rubeola congénita o bien
en la ataxia hereditaria.

GLAUCOMA INFANTIL (SECUNDARIO A
ENFERMEDAD SISTEMICA)

El aumento de la presidn intraocular pue-
de provocar en el primer o segundo ano de vida,
megalocornea. Posteriormente a esa edad, es
casi asinfomdatica en la primera fase, por lo que
su deteccidn se realiza mds de forma preventiva
que clinica.

- S. de Stuger-Weber. El estasis venoso del angio-
ma provoca una dificultad del drenaje acuoso.

- Neurofibromatosis

-S. de Lowe (s. oculocerebrorrenal). Sospecha de
glaucoma y cataratas.

- S. de Marfan, por blogqueo del dngulo cameru-
lar por subluxacién del cristalino.

- Homocistinuria, mismo mecanismo etiopatogé-
nico anterior.

CATARATAS Se detecta por AF y DAV.

Si bien las cataratas asociadas a enfer-
medades sistémicas son bilaterales, las bilate-
rales no siempre se asocian a enfermedades
sistémicas. Existe un numeroso grupo de enfer-
medades susceptible de padecer cataratas.
Entre ellas tenemos: anomalias cromosémicas
(s. de Down, Patau...), osteomusculares (distro-
fia miotdnica...), renales (Alport...), metabdlicas
(galactosemia...), infecciones maternas (rubeo-
la, CMV, lUes, S. de Ehlers-Danlos) etc.

CRISTALINO LUXADO DAV

Marfan, homocistinuria, s. de Weil-Mar-
chesani, deficiencia de sulfito oxidasa, lues, s. de
Ehlers-Danlos.

UVEITIS

Su frecuencia es de 6 casos/100.000/ano.
La deteccion es problemdtica, pues los ninos
no verbalizan los sinfomas (DAV principalmente)

hasta ya avanzada la patologia. Tipos:

- Uveitis posterior. Son el 40-50% de las causas de

uveitis. Las mas frecuentes son la toxoplasmosis,
toxocariasis, herpes y rubeola

- Uveitis anterior (30-40%). AlJ, sarcoidosis.
- Uvettis intermedia (20 %). Sarcoidosis y foxocariasis.

Hay que considerar el sindrome mascarada o
de enmascaramiento como productor de uvei-
tis. Su causa puede ser multiple (linfoma...)

ENFERMEDADES Y TRASTORNOS DE VITREO Y
RETINA

1- Con leucocoria. Provocan AF y DAV. Retinopa-
tia de la prematuridad estadio V , toxocariasis,
uveitis posterior.

2- Enfermedades hereditarias de la retina. Provo-
can nisfagmo a los 2-3 m de edad:

-Enfermedad de Aicardi (agenesia del
cuerpo calloso, retraso mental grave, placas de-
pigmentadas ovales coriorretinianas.

-Enfermedad De Stickler: artropatia progresiva,
miopia acentuada, hipoacusia y defectos cardiacos.

3- Enfermedades y trastornos sistémicos con ma-
nifestaciones refinianas:

-Diabetes mellitus. Tras 7 anos en el 50%
se detectan lesiones por angiofluoresceingrafia,
de los cuales sélo la mitad se puede visualizar
con el oftalmoscopio. A los 15 anos el 0% tiene
algun tipo de lesion.

-Leucemia. Puede presentar hemorra-
gia retiniana en llama, infiltrados perivasculares,
afectacion del nervio optico (que puede llevar
a la ceguera), hetereocromia de iris o hipopion.

-Albinismo. Provoca fotofobia, nistagmo y DAV.

-Mancha rojo cereza: edema y depdsito
de sustancias anormales en las células ganglio-
nares de la retina. Gangliosidosis | y I, sialidosis

-Facomatosis: nevos melanociticos uvea-
les, hamartomas gliales retinianos (enf. de Von
Recklinghauseny enf. de Bourneville), exudados
retinianos, hemorragias, desprendimiento de re-
tina (enf. de Von Hippel-Lindau).

ANOMALIAS DE LA PAPILA

- Coloboma del nervio 6ptico. CHARGE (coloboma,

corazén, atresia de coanas, retraso mental, ano-
malias génito-urinarias y del pabellén auricular).
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- Hipoplasia papila. Puede presentar anomalias
de la linea media del SNC.

- Atrofia optica: neuritis dptica, asfixia perinatal,
hidrocefalia.

- Neuritis éptica: infecciones sistémicas (saram-
pidn, parotiditis, varicela y otras viriasis).

Edema de papila: tumor infracraneal, hipertensiéon
infracraneal, hidrocefalia...

TUMORES OCULARES Y PERIOCULARES
Sintomas:

- Proptosis o desplazamiento del globo
ocular

- Tumefaccién o cambios de color en los
pdrpados

- Masa subcutdnea palpable

- Ptosis

- Estrabismo

Debido a su crecimiento rdpido, tanto
benignos como malignos, provocan problemas
de diagndstico diferencial entre si y con las de
origen infeccioso o traumdatico.

La érbita es la zona mas comUn de afec-
tacion metastdsica, a diferencia de la Uvea en el
adulto. Los mas frecuentes son: tfumores linfopro-
liferativos, neuroblastomas, sarcoma de Ewin.

NISTAGMO

La constatacién de este signo, cuando
es originado por una anomalia neuroldgica sig-
nificativa, exige una actuacion inmediata. Afor-
tunadamente, la mayoria de los nistagmos tiene
una causa ocular.

Las tumoraciones que provocan nistag-
mo suelen estar relacionadas con la via éptica
o su conftrol. Asi encontramos astrocitomas de
localizacién cerebelosa, tronco del encéfalo,
hipotdlamo, nervio éptico o quiasma; medulo-
blastomas y neuroblastomas cerebelosos; ger-
minomas, craneofaringioma y quistes aracnoi-
deos de origen supraselar o quiasmadatico.
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