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Lucia Perucho Gonzalez, Laura Morales Fernandez, Carmen Méndez Hernandez, Julidn Garcia Feijoo

El glaucoma en la infancia constituye un grupo de enfermedades heterogéneo e in-
frecuente. Globalmente afecta aproximadamente a 1/2000 nacidos vivos en poblaciones
occidentales, segun la ultima clasificacidn consensuada en el 92 Consenso de la asocia-
ciéon mundial de glaucoma de la infancia (Childhood Glaucoma Research Network) (1) se
ha dividido en glaucoma de la infancia primario y secundario, incluyendo cada uno, las
siguientes categorias:

1. Glaucoma de la infancia primario
— Glaucoma congénito primario.
— Glaucoma juvenil (de angulo abierto).
2. Glaucoma de la infancia secundario
— Glaucoma asociado a anomalias oculares no adquiridas (tabla 1).
— Glaucoma asociado a sindromes a anomalias sistémicas no adquiridas
(tabla 2).
— Glaucoma asociado a condiciones adquiridas.
— Glaucoma tras cirugia de catarata.

GLAUCOMA DE LA INFANCIA PRIMARIO

La forma mas frecuente de glaucoma de la infancia no secundario es el Glaucoma
Congénito Primario (GCP) (2), que suele aparecer antes de los 3 afios de edad. Este afec-
ta a 1/10-20.000 nacidos vivos, y esta producido por un desarrollo embrionario anormal
del anguloiridocorneal y de las estructuras de drenaje el humor acuoso. (3) La alteracién
de la evacuacion del humor acuoso resultante tiene como consecuencia al incremento
de la presidn intraocular (P1O). El incremento de la PIO en ojos en crecimiento produce
alteraciones secundarias caracteristicas de la enfermedad: estrias de Haab y edema cor-
neal, que pueden generar opacidades corneales irreversibles, agrandamiento del limbo
esclero-corneal, aumento de la longitud axial e incremento del didmetro corneal.

Genética. Hasta la fecha, se ha considerado que la enfermedad era en su mayoria
esporadica, sin embargo, recientemente gracias al desarrollo del estudio genético y la
deteccidon de nuevas mutaciones involucradas ha permitido conocer hasta en 80% de
los casos, dependiendo de la poblacion analizada, la presencia de herencia genética. Los
locus identificados con Glaucoma congénito son GLC3A, GLC3B y GLC3C. La herencia mas
frecuente es autosdmica recesiva con penetrancia incompleta asociada a presencia de
mutacién en el gen CYP1B1. Otros genes involucrados son MYOC, FOXC1 y recientemen-
te se han descrito: gen GPATCH3 y LTBP2. (4, 5, 6)

Manejo. El tratamiento es quirurgico generalmente. Se debe valorar la realizacion de
una cirugia angular (goniotomia o trabeculotomia ab interno o ab externo) y como se-
gunda linea se encuentra la trabeculectomia y los implantes de drenaje. (1) El tratamien-
to médico se reserva para periodo de espera o tras cirugias. La probabilidad de respuesta
a los distintos farmacos es ademds menor que en los adultos.
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Glaucoma de la infancia secundario

En la tabla 1 se enumeran las anomalias oculares congénitas mas frecuentemente
asociadas con glaucoma de la infancia y en la tabla 2, los sindromes con afectacién ocu-
lar y sistémica (1). Se comentaran los cuadros con mayor relevancia clinica.

Tabla 1. Glaucoma asociado con anomalias oculares no adquiridas

Anomalias oculares no adquiridas: son aquellas anomalias que aparecen al nacimiento que pueden
estar o no asociadas a signos sistémicos

Anomalia de Axenfeld Rieger (Sindrome si se asocia a anomalias sistémicas) (fig. 1)

Anomalia de Peters (Sindrome si se asocia a anomalias sistémicas)

Ectropion uveal congénito

Hipoplasia congénita iridiana

Aniridia

Vasculatura fetal persistente (Si el glaucoma se desarrolla antes de la cirugia de catarata)

Melanocitosis ocular (Nevus de Ota)

Distrofia polimérfica ocular

Microftalmia

Microcérnea

Esclerocérnea

Ectopia lenticular (simple sin anomalias sistémicas/lenticular y pupilar)

Tabla 2. Glaucoma asociado con anomalias sistémicas no adquiridas o sindromes

Anomalias sistémicas no adquiridas: Aquellas anomalias asociadas a sindromes conocidos, presentes
al nacimiento que se pueden asociar a signos oculares

Anomalia cromosdmica (trisomia 21, Sindrome de Down)

Enfermedades del tejido conectivo (sindrome de Marfan, s. Will-Marchesani y s. Stickler)

Enfermedades metabdlicas (Homocistinuria, S. Lowe y mucopolisacaridosis)

Facomatosis (Neurofibromatosis (NF-1, NF-2), s. Sturge-Weber y s. Klippel-Trenaunay-Weber)

Rubinstein-Taybi

Rubeola congénita

Anomalia de Axenfeld-Rieger. La anomalia de Axenfeld-Rieger hace referencia
a la afectacion generalmente bilateral de los tejidos iridiano y corneal a nivel del
angulo.

Clinica. Se caracteriza por una linea de Schwalbe prominente denominada embrio-
toxon posterior con adherencias iridianas. Mediante gonioscopia se pueden observar
bandas iridianas que se extienden desde el iris periférico hacia la linea de Schwalbe

SOCIEDAD ESPANOLA

9-153  LIBRO PARA LA FORMACION DE LOS RESIDENTES EN OFTALMOLOGIA DE OFTALMOLOGIA




3.8. Glaucoma congénito, juvenil y malformativo
Lucia Perucho Gonzalez, Laura Morales Fernandez, Carmen Méndez Hernandez, Julidn Garcia Feijoo

(fig. 1). Este cuadro puede acompafiarse de adelgazamiento del estroma iridiano gene-
ralizado o atrofia, corectopia (con la pupila orientada hacia las adherencias angulares),
formacion de agujeros en el estroma iridiano en el cuadrante opuesto a la corectopia,
y ectropion uveal. El sindrome de Axenfeld-Rieger incluye los hallazgos oculares con la
adiccion de las anomalias sistémicas. Las anomalias mas frecuentes son: faciales (hiper-
telorismo), dentales (microdontia, hipodontia), cardiacas, umbilicales y genitourinarias
en los varones (hipospadias).

Figura 1: A. Embriotoxon posterior tipico de la anomalia de Axenfeld-Rieger.
B. Imagen gonioscdpica con adherencias anteriores del iris hacia el embriotoxon posterior.

Genética. La anomalia o sindrome de Axenfeld-Rieger generalmente presentan una
herencia autosémica dominante. Existen tres locus genéticos identificados (7): locus
4925 (correspondiente al gen PITX2), el locus 6p25 (correspondiente al gen FOXC1) y el
tercer locus 13q14 (sin identificar).

Glaucoma y manejo. La incidencia de glaucoma en un paciente diagnosticado de
Anomalia de Axenfeld-Rieger es del 50%. (8) El desarrollo de glaucoma generalmente
ocurre durante la infancia o en el adulto joven (30-40 afios).

Anomalia de Peters. La anomalia de Peters es una disgenesia mesenquimal del seg-
mento anterior. Esta anomalia se caracteriza por una opacidad corneal central presente
al nacimiento que corresponde con un defecto del estroma corneal posterior, membrana
de Descemet y endotelio. (9) La afectacién es bilateral en el 80% de los casos, sin em-
bargo, el cuadro puede manifestarse con un amplio rango: leve (con afectacion corneal
e iris y lente normal), moderada (afectando también al iris con adherencias iridocornea-
les y defectos iridianos) y severo (con adherencias corneo-lenticulares). Estas anomalias
pueden acompanarse de otras alteraciones oculares como esclerocornea, microftalmia,
aniridia, coloboma de iris, embriotoxon posterior, estafiloma anterior o catarata. Cuando
estas alteraciones oculares se asocian a otras alteraciones sistémicas, se denomina sin-
drome de Peters Plus con estatura baja, labio leporino, con o sin paladar hendido, rasgos
faciales caracteristicos y discapacidad intelectual. Este ultimo grupo tiende a presentar
con mayor frecuencia glaucoma y generalmente de peor control. (10)
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La herencia en la anomalia de Peters es tipicamente esporadica y raramente, puede
presentarse con una herencia autosémica dominante o recesiva. La anomalia de Peters
puede deberse a alteraciones de PITX2, FOXC1, CYP1B1 y FOXC3. (11) También puede
manifestarse como una herencia dominante debido a alteraciones en el gen PAX6 y re-
cesiva asociada a B3GALTL (Sindrome Peters Plus). (10) La incidencia de glaucoma ante la
presencia de esta anomalia es del 50% y si bien, la aparicién suele ser durante la infancia
el seguimiento debe realizarse de por vida. (11)

Aniridia. La aniridia es una afectacion ocular bilateral que se caracteriza por un de-
fecto iridiano generalmente incompleto, con un remanente de iris hipoplasico que en
ocasiones solo es visible con gonioscopia y en ocasiones el defecto es Unicamente par-
cial. La incidencia se estima en 1:64.000 a 1:100.000. (12) La aniridia se asocia frecuen-
temente con hipoplasia de nervio y de févea (presente al nacimiento), queratopatia,
catarata de aparicién precoz y glaucoma. (13) Otras alteraciones oculares frecuentes son
el nistagmo, desprendimiento de retina y ptosis.

Genética. El patrén de herencia es en dos de tres casos autosdmica dominante. El
tercio restante corresponde a casos esporadicos. La mutacion mas frecuente relaciona-
da con la aniridia ocurre en el gen PAX6 en el locus 11p13. (14) El gen PAX6 esta posi-
cionado adyacente al gen del tumor de Wilms, por lo que los casos esporadicos pueden
presentar una deleccién de ambos genes y mayor riesgo de tumor de Wilms. El sindrome
WAGR engloba la presencia de tumor de Wilms, aniridia, alteraciones del sistema geni-
tourinario y retraso mental.

Glaucoma y manejo. Se ha observado la presencia de glaucoma en el 50-75% de los
pacientes afectos con aniridia. (15) El inicio precoz es infrecuente y suele desarrollarse
en la infancia o adolescencia. Puede aparecer un glaucoma de dngulo cerrado o glauco-
ma de dngulo abierto. El glaucoma de angulo abierto se debe a un mal desarrollo del sis-
tema de drenaje y el glaucoma de angulo cerrado aparece tras la migracién del iris sobre
la malla trabecular resultando en un cierre angular y en un aumento de la PIO.

Neurofibromatosis. El diagndstico de Neurofibromatosis tipo 1 requiere la presencia
de dos de los siguientes signos clinicos: 6 o0 mas manchas cafés con leche (mayores a
5mm en el didmetro mayor en pacientes pre puberes y mayores a 15mm en pacientes
pos puberes), presencia de efélides o pecas en axilas o ingles, dos o0 mds nédulos de
Lisch (hamartomas de iris), glioma del nervio déptico (fig. 2), dos 0 mas neurofibromas de
cualquier tipo o uno plexiforme, lesiones éseas definida como displasia del esfenoides o
adelgazamiento cortical de los huesos largos con o sin pseudoartrosis e historia familiar
positiva con un miembro afecto de primer grado. (16)

Herencia autosdmica dominante caracterizado por una expresién variable relaciona-
do con el gen NF1 en 17q11.2 que codifica la proteina neurofibrina 1.

El glaucoma en este grupo aparece generalmente en aquellos pacientes con afecta-
cion orbitaria, ante neurofibroma plexiforme y displasia del esfenoides.

Sindrome de Sturge-Weber. El sindrome de Sturge-Weber o angiomatosis encefalo-
trigeminal es un sindrome vascular neurocutaneo congénito. Las caracteristicas tipicas
son una malformacién vascular cutanea facial (mancha vino de oporto) afectando a las
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regiones de inervacién del nervio trigémino. (1) Puede acompafarse de angiomatosis
leptomeningea ipsilateral, atrofia cerebral y retraso del desarrollo. La presencia de he-
mangioma coroideo (40%) y/o glaucoma (30%) son altamente frecuentes acompafiados
de lesiones vasculares epibulbar, heterocromia iridiana, tortuosidad vascular retiniana y
hemangioma coroideo.

Figura 2: Prueba de imagen con cortes orbitarios de un paciente con Neurofibromatosis tipo 1.
Se visualiza glioma de nervio dptico derecho y neurofibroma plexiforme en el parpado izquierdo
con aumento de longitud axial significativa en ojo izquierdo (ojo diagnosticado de glaucoma).

Genética. El origen etioldgico es incierto y no se han identificado patrones de heren-
cia. Y se estima una incidencia de 1-50.000 recién nacidos. (1)

Glaucoma y manejo. El mecanismo por el que puede aparecer glaucoma es multiple,
por un lado, asociado a un mal desarrollo de las estructuras angulares cursando tipica-
mente como glaucoma congénito o bien asociado a un aumento de la presidon venosa
con mal drenaje del humor acuoso cursando como un glaucoma juvenil o incluso en la
edad adulta. (17)

DIAGNOSTICO

Ademas de los cuadros asociados a malformaciones oculares o sistémicas que se han
comentado en la seccidn previa, de acuerdo con el consenso de la WGA (1) el diagnéstico
de glaucoma infantil se establece si se cumplen al menos dos de los siguientes criterios:

— Presion intraocular por encima de los 21 mm Hg.

— Alteracion del nervio éptico compatible con dano glaucomatoso.

— Presencia de Estrias de Haab o diametro corneal aumentado (diametro corneal
mayor de 11 mm al nacer, 12 mm al afo de edad 0 13 mm a partir de los dos afios
de edad).

— Miopia progresiva.

— Alteraciéon campimétrica compatible con glaucoma.
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Una de las dificultades al examinar un nifio con sospecha de glaucoma, es la deter-
minacién de la cifra de presidon intraocular. Cuando son nifios muy pequefios se debe
realizar una exploracién bajo anestesia (EBA) en el quirdfano. Los anestésicos influyen
en la medida de PIO, pudiendo dar valores inferiores a los reales, y también la presencia
de estrias de Haab y los cambios corneales pueden alterar las medidas de PIO. (1, 18,
19). Por esta razén el aumento del globo ocular, la presencia de estrias de Haab y el au-
mento de la excavacion papilar pueden ser incluso mas importantes que la cifra de PIO
para establecer el diagndstico. (1) Los nifios, presentan mayor riesgo de problemas en
el desarrollo neuroldgico si son sometidos a anestesias repetidas en la infancia. Y aun-
gue habitualmente se usa Sevoflurano, un anestésico que ha demostrado su seguridad
en nifios de menos de tres afos, (20) se debe intentar realizar la exploracién fuera del
quirdfano lo antes posible, animando al nifio a ser explorado en consulta. Teniendo en
cuenta los criterios diagndsticos establecidos por el Consenso de Expertos en Glaucoma
Infantil, (1) en la EBA la evaluacion ocular debe realizarse de forma rapida, metddica y
ordenada utilizando una anestesia rapida, superficial y corta (con Sevoflurano, Propofol
o Quetamina) y analizando los siguientes parametros:

1. Medida del didmetro corneal con compas.

2. Mediada de la PIO con tondmetro de aplanacion portatil Perkins.

3. Exploracion del polo anterior con microscopio quirdrgico.

4. Biometria y ECO A para determinar la longitud axial y descartar la presencia de

masas o alteraciones en retina o vitreo.

5. Examen del fondo de ojo con oftalmoscopia indirecta y lente de 20D.

6. Refraccion.

La medida de la longitud axial y el didmetro corneal ayudan a determinar la velocidad
de crecimiento del globo ocular. (21, 22) Los nifios por debajo de los tres afios sufren
cambios en ambos por el aumento de PIO. A medida que el nifio crece, la corneay la es-
clera son menos eldasticas por lo que las medidas del didametro corneal y la longitud axial
son menos Utiles. Los valores de la biometria normal seguin edades seria el siguiente. (21)

— Recién nacido 17+0,25 mm

— 1aho 19,10+0,25 mm

— 2 anos 19,60+0,25 mm

— 6anos 20,5040,25 mm

— 15 aifos 23,9040,25 mm

Respecto al diametro corneal, en el glaucoma infantil (23) se debe medir ya que sus
valores pueden verse alterados. Los valores normales por rangos de edad serian los
siguientes:

Recién nacido 9,5-10,5 mm

6 meses de edad 11 mm

— Unafo11,5-12 mm

— Tres afos 12,5 mm

En la medida de PIO influyen la presencia de estrias de Haab, cicatrices y otros cam-

bios estructurales corneales, las propiedades biomecanicas de la cdrnea o el astigma-
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tismo irregular, tan frecuente en estos nifos. (24, 25) El tondmetro de eleccidn es el de
aplanacion portatil Perkins y el punto de corte normal es por debajo de 21 mmHg. La pa-
quimetria no debe considerarse para ajustar las cifras de PIO. (1) Aunque la tonometria
de aplanacidn sigue siendo la referencia, los tondmetros de rebote permiten medir la
PIO sin necesidad de anestésico tdpico y en decubito supino o sentado, lo que es de gran
utilidad para medir la PIO en consultas en nifios no colaboradores, ademads permiten
realizar medidas en dreas con una menor afectacién corneal secundaria, limbo y esclera,
que pueden ser muy utiles en algunos pacientes. Tanto el tondmetro de rebote iCare
como otros tondmetros de superficie de contacto corneal pequefia, como el Tonopen,
tienden a sobrestimar la PIO. (26, 27) Ademas, la longitud axial influye en los valores de
PIO determinados con ambos tondmetros, aunque de forma mas acentuada en el caso
del tondmetro Tonopen, resultando el de rebote iCare (28) una mejor herramienta de
screening en nifios. (29)

Respecto al nervio éptico, existe sospecha de glaucoma si la excavacion papilar es
superior a 0,3 en nifios menores de 1 afio o mayor de 0,5 en niflos mayores de un ano
o si hay asimetria papilar entre ambos ojos. (1) El desarrollo de las herramientas de
diagndstico estructural en glaucoma, ha contribuido a un mejor conocimiento de del
dano en el nervio éptico y fibras nerviosas en nifios. Pero se debe tener en cuenta que
la alta miopia, opacidades corneales y mala visidn dificultan la fijacién y examen con
estas herramientas en nifios con glaucoma. El parametro mas sensible para diagndstico
y deteccidn progresién en glaucoma infantil es la identificacién de cambios en la papila
y en la capa de fibras nerviosas de la retina. Por ello, se recomienda seguimiento con
retinografias seriadas que se puede realizar incluso en nifios poco colaboradores o con
fijacion escasa por mala visién o nistagmo. (1, 30)

ESQUEMA DE DIAGNOSTICO, CONSENSO WGA

A continuacion, se indica el esquema diagndstico de nifios con sospecha de glaucoma
infantil que se aconseja por consenso (WGA) (1). Este esquema también se puede aplicar
al seguimiento de los pacientes ya diagnosticados.

1. En ninos menores de 2-3 anos: EBA midiendo la PIO con Perkins e iCare, evalua-
cion de la papila, medida de la longitud axial y didmetro corneal y refraccion,
determinacién de la paquimetria, y examen gonioscopico. El didmetro corneal
y la longitud axial deberian ser medidos periddicamente en nifios menores de
tres afos.

2. En nifios por encima de los tres afios: Intentar la exploracion en consulta para
determinar la P10, exploracién con lampara de hendidura, retinografias y refrac-
cién. En nifos poco colaboradores se puede emplear el tondmetro iCare por la
concordancia demostrada con Perkins en estudios realizados en nifos.

3. Ennifios mayores de cuatro afos: Ademas de la exploracidn incluida en el apartado
anterior, trataremos de introducir el campo visual y otras herramientas de diagnds-
tico como la tomografia de coherencia éptica en caso de que se puedan realizar.
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