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6. Anomalias congénitas del nervio éptico
Nieves Martin Begué

Las anomalias congénitas del nervio dptico pueden ser anomalias oculares aisladas u
ocurrir como parte de una enfermedad sistémica o asociar patologia del sistema nervio-
so central (SNC). Lo que implicara la necesidad de solicitar estudios complementarios en
algunas de estas entidades (tabla 1y 2).

Las anomalias congénitas del nervio dptico engloban un conjunto de entidades con
unas caracteristicas especificas de la morfologia del disco éptico. Algunas de ellas com-
parten manifestaciones comunes: baja visidén en el ojo afecto, buena vision cromatica,
defectos de refraccién y algunas de ellas pueden presentar un desprendimiento de reti-
na (DR) durante el seguimiento (1,2,3).

Tabla 1. Alteraciones oculares y sistémicas asociadas a las anomalias
congénitas del nervio dptico

OTRAS MALFORMACIONES ALTERACIONES

SNC SISTEMICAS

MALFORMACIONES
OCULARES

Aplasia papilar Si (uni) Si (bi) Cardiovasculares*
Gastrointestinales*
Vertebrales*
Hipoplasia nervio No Ausencia septum Alteraciones
Optico (papila pequeria) pellucidum endocrinoldgicas
Hipoplasia cuerpo
calloso
Anomalias eje H-h
Anomalias migracion
Disco oblicuo No No No

Coloboma papilar

Coloboma iris,
cristalino, coroides,
retina

Microftalmia

Alteracion giracion

Asociacion CHARGE
Sd Walker-Warburg
Hipoplasia dérmica
focal de Goltz

Sd del nevus sebaceo
lineal

Sd Aicardi

Sd Goldenhar...

Sd Morning glory Si Encefalocele Alteraciones linea
transesfenoidal media (hipertelorismo,
Enf Moya moya labio leporino...)
Alteraciones
endocrinoldégicas*
Hemangioma infantil
Estafiloma peripapilar Si No No
Sd papilo- renal No No Hipoplasia renal
Reflujo vesicoureteral*
Sordera
neurosensorial*
Foseta papilar No No No
Megalopapila No No No

bi: anomalia congénita del nervio éptico bilateral; H-h: eje hipotdlamo hipofisario; sd: sindrome; SNC:

sistema nervioso central; uni: anomalia congénita del nervio éptico unilateral.

* Raramente.
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Tabla 2. Estudios complementarios recomendados y necesidad del seguimiento seriado del
fondo de ojo en las diferentes anomalias congénitas del nervio éptico

, FO
RM CEREBRAL ESTUDIO SISTEMICO SERIADO

Aplasia nervio éptico Si (bi) No No
;I;p;c;p:::l)a nervio dptico (papila Si (uni y bi) E;tau:;: :?:Z:]r;w&l)oglco (anom- No
Disco oblicuo No No No
Coloboma papilar Si Si (valoracion por pediatria) Si
Anomalia morning glory Si (RM + A-RM) [ No Si
Estafiloma peripapilar No No Si
Sd papilo-renal Eco renal ,
PP No Analitica FR >
Foseta papilar No No Si
Megalopapila No No No

A-RM: angio-resonancia magnética cerebral; bi: anomalia congénita del nervio dptico bilateral;
Eco: ecografia; FO: fondo de ojo; FR: funcidn renal; H-h: eje hipotdlamo hipofisario; RM: resonan-
cia magnética cerebral; uni: anomalia congénita del nervio éptico unilateral.

APLASIA NERVIO OPTICO

La aplasia del nervio éptico es una anomalia muy rara, no hereditaria y habitualmente
unilateral (80%). Se caracteriza por la ausencia congénita de las fibras del nervio 6ptico,
las células ganglionares de la retina y los vasos centrales de la retina. El aspecto del fondo
de ojo puede variar desde la no identificacidon de la papila hasta observar un area blan-
guecina o una excavacion profunda donde deberia estar la papila, pero en todos los casos
presentan una ausencia de los vasos centrales de la retina (fig. 1). La vision es de no per-
cepcion de luz. Suele ser una malformacion ocular aislada en los casos unilaterales mien-
tras que las formas bilaterales suelen ir acompafiadas de malformaciones del SNC (4).

Figura 1: Aplasia nervio dptico. No se intuye ninguna imagen que recuerde a una papila. Se aprecia
la salida de los vasos coroideos que nos hace pensar que alli se localizaria la papila.
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HIPOPLASIA NERVIO OPTICO

La hipoplasia del nervio éptico se caracteriza por un menor nimero de fibras ner-
viosas y su aspecto vendra condicionado por el momento en que se produzca el insulto
al sistema visual inmaduro. Si la lesién se produce antes de la semana 28 de gestacion,
cuando las estructuras de soporte, esclera, pia, dura y ldmina cribosa, son inmaduras,
el resultado serd una papila pequena. Mientras que si la lesion se produce en el tercer
trimestre de gestacion cuando las estructuras de soporte ya son maduras, resultara en
una papila de tamafio normal, pero con una gran excavacion (5).

Hipoplasia del nervio dptico con disco dptico pequeiio: es la anomalia congénita del
nervio optico mas frecuente. Suele ser bilateral en el 70% de los casos y esporadica. La
papila es pequeiia, suele asociar un anillo de hipopigmentacién que rodea al disco dptico
qgue se conoce como el signo del doble anillo y suele ir acompafiada de tortuosidad de
los vasos de la retina (fig. 2). La visidén puede oscilar entre la unidad y la no percepcion de
luz sin clara correlacidn con el tamariio global de la papila. Tanto las formas unilaterales
como bilaterales pueden presentar malformaciones cerebrales asociadas. También se han
descrito déficits endocrinoldgicos por afectacion del eje hipotalamo-hipofisario en un alto
porcentaje de estos pacientes, sobre todo déficit de la hormona del crecimiento (6).

Figura 2: Hipoplasia del nervio dptico. Se aprecia una papila pequefia con vasos tortuosos.

Hipoplasia del nervio éptico con disco 6ptico de tamafio normal pero excavado:
se observa en nifios prematuros con leucomalacia periventricular adquirida en la fase
tardia de la gestacidn, lo que provoca una lesién bilateral de las radiaciones épticas con
degeneracidn transinaptica retrégrada de los axones retinogeniculados (fig. 3)(5).

Hipoplasia del nervio 6ptico segmentaria superior o «topless optic disc» se caracte-
riza por un anillo neurorretiniano superior adelgazado, palidez de la porcidn superior del
disco éptico y un halo escleral a dicho nivel; se ha descrito en hijos de madres diabéticas
tipo 1 aunque en ocasiones no existe este antecedente (7,8).
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Figura 3: Hipoplasia del nervio éptico. Papila de tamafio normal,
pero con una gran excavacion.

DISCO OPTICO OBLICUO

El disco dptico oblicuo se presenta en el 1-2% de la poblacion, es esporadico y en
el 80% de los casos es bilateral. Se caracteriza por una papila de apariencia oblicua con
una mitad del disco mds elevado que la contralateral (fig. 4). El disco éptico oblicuo
estad asociado muy frecuentemente a miopia y astigmatismo. Ademas, estos pacien-
tes pueden presentar defectos campimétricos, sobre todo localizados en el cuadrante
temporal superior, los cuales no suelen respetar el meridiano vertical, suelen ser re-
lativos, no progresivos y suelen resolverse utilizando un mayor tamarfio del estimulo o
tras correccion dptica (9).

Figura 4: Disco 6ptico oblicuo. Se aprecia una papila de aspecto oval
con creciente inferotemporal.
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COLOBOMA PAPILAR

El coloboma papilar puede presentarse de forma esporadica o autosémica dominan-
te. Son bilaterales en el 50% de los casos. Se caracteriza por una papila de mayor tamano
con la excavacion desplazada inferiormente (fig. 5). Estos ojos suelen ser microftalmicos
y presentan colobomas en otras estructuras oculares. La agudeza visual dependera de
la integridad del haz papilo-macular y la preservacion de la févea. Una complicacién
que pueden presentar estos pacientes es un DR seroso macular e inferior. El coloboma
papilar se suele asociar a numerosas anomalias sistémicas y se han detectado anomalias
cerebrales en un alto porcentaje de estos pacientes (10,3).

Figura 5: Coloboma papila. Se aprecia una papila de mayor tamafo con la
excavacioén desplazada inferiormente.

ANOMALIA DE MORNING GLORY

La anomalia de morning glory suele ser esporadica y unilateral. Se caracteriza
por una papila de mayor tamafio con una excavacién central con tejido glial a dicho
nivel. Los vasos salen de la papila de forma radial y suele existir un grado variable
de pigmentacién peripapilar (fig. 6). La agudeza visual suele estar muy reducida. Al
igual que los ojos con un coloboma papilar, tienen mayor riesgo de presentar un
DR seroso de forma precoz. Estos pacientes suelen presentar otras malformaciones
oculares asociadas. La anomalia de morning glory suele ser una condicién aislada y
no se presenta como parte de una enfermedad multisistémica, pero se ha descrito
asociada a malformaciones faciales y del SNC: anomalias de la linea media, encefalo-
cele basal transesfenoidal y malformaciones vasculares cerebrales (enfermedad de
moyamoya) principalmente (11,12).
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Figura 6: Anomalia de morning glory. Se observa una papila de mayor tamafio con excavacion
central y salida de los vasos de forma radial.

ESTAFILOMA PERIPAPILAR

El estafiloma peripapilar es una anomalia no hereditaria, generalmente unilateral.
Se trata de una anomalia escleral primaria y no de una anomalia congénita del nervio
Optico, pero se incluye en esta revision dado que muchas veces se confunde con la ano-
malia de morning glory. Se caracteriza por una profunda excavacion que contiene en el
fondo de la misma a una papila aparentemente normal o ligeramente palida (fig. 7). La
agudeza visual suele estar muy disminuida. Se han descrito otras anomalias oculares
asociadas y desarrollo de un DR seroso durante el seguimiento. Es una malformacién
ocular aislada (13).

Figura 7: Estafiloma peripapilar. Excavaciéon peripapilar con la papila
localizada en el fondo de la misma.
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SINDROME PAPILO-RENAL

El sindrome papilo-renal es una enfermedad autosdmica dominante caracterizada
por la presencia de anomalias congénitas del rifién y del nervio dptico asociadas a la
mutacién del gen PAX2, aunque algunos pacientes tienen una secuencia normal de di-
cho gen. Los discos épticos suelen tener un tamafio normal con una excavacién central,
siendo lo mds caracteristico la disposicion de los vasos centrales de la retina que salen
del polo superior e inferior del disco dptico y la presencia de multiples arterias cilio-
rretinianas (fig. 8). La vision suele ser normal. El desarrollo de un DR serosos también
se han descrito en esta entidad (14). A nivel sistémico, estos pacientes presentan una
hipoplasia renal con un grado variable de insuficiencia renal que suele evolucionar a
un fallo renal (15,16).

Figura 8: Sindrome papilo-renal. Papila con excavacion central y vasos centrales
retina saliendo del polo superior e inferior de la papila.

FOSETA OPTICA

La foseta 6ptica suele ser unilateral y esporddica. Se caracteriza por una depresion
oval, grisdcea o amarillenta que suele localizarse en el sector temporal de la papila
(fig. 9). La papila que contiene la foseta suele ser de mayor tamafo que la contralate-
ral. Es frecuente observar una o dos arterias ciliorretinianas en el 60% de los casos. Las
visiones son normales. La presencia de una foseta dptica predispone a desarrollar un
DR seroso macular en un 25-75% de los casos en la tercera o cuarta década de la vida,
aunque se han descrito también en la edad pediatrica (17). Es una malformacién ocular
aislada.
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Figura 9: Foseta Optica. Se aprecia una depresion ovalada de color grisaceo
en el sector temporal de la papila.

MEGALOPAPILA

La megalopapila es una anomalia esporadica y habitualmente bilateral. Se caracteri-
za por una papila de mayor tamafio, didmetro mayor de 2,1 mm y/o drea mayor de 2,5 mm?,
pero con una morfologia normal, excepto una mayor relacién disco/excavacion (fig. 10).
Las visiones son normales. Es una malformacion ocular aislada (18).

Figura 10: Megalopapila. Papila grande de aspecto normal con aumento
relacion excavacién/disco.
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PREGUNTA TIPO TEST

(pulse en la flecha para comprobar las respuestas)
1. Las anomalias congénitas del nervio dptico suelen presentar malformaciones sis-
témicas/SNC asociadas:
3> a) La aplasia del nervio éptico bilateral suele ser un cuadro ocular aislado.

~> b) La hipoplasia del nervio dptico con disco éptico pequeiio suele verse en nifios
prematuros con leucomalacia periventricular.

~> ) La foseta dptica suele ser un cuadro ocular aislado.
=2 d) La megalopapila suele asociarse a patologia renal.
—>> e) La papila oblicua suele ser un cuadro ocular aislado.
2. Respecto a la hipoplasia del nervio éptico:

=2 a) La morfologia de la papila esta condicionada por el momento en que se produce
el insulto al sistema visual inmaduro.

—u b) La hipoplasia del nervio éptico unilateral no se asocia a malformaciones del SNC.
—3 ¢) La hipoplasia del nervio éptico bilateral se asocia a malformaciones del SNC.
~2 d) La hipoplasia del nervio dptico es sindonimo de disco dptico pequeiio.

— e) Los prematuros con hipoplasia del nervio dptico tienen un estudio de neuroima-
gen normal.
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3. Respecto al seguimiento de los niilos con anomalias congénitas del nervio éptico:

—3 a) La hipoplasia del nervio éptico unilateral tiene riesgo de desprendimiento de
retina y por ello se deben hacer controles seriados del fondo de ojo.

=~ b) El coloboma papilar, la anomalia de morning glory y la foseta papilar tienen to-
das ellas riesgo de desarrollar un desprendimiento de retina seroso.

=~ c) La hipoplasia del nervio dptico tanto unilateral como bilateral requieren la reali-
zacion de un estudio de neuroimagen.

=2~ d) Los familiares de un nifio con un sindrome papilo-reanl deben estudiarse dado
gue se trata de una enfermedad genética autosémica dominante.

—2~ e) El disco dptico oblicuo suele asociar anomalias del SNC.

4. Respecto a la morfologia de las papilas en las anomalias congénitas del nervio
dptico:

=2 a) El coloboma papilar y la anomalia de morning glory tienen papilas grandes.

= b) La papila tiene una excavacion central en el sindrome papilo-renal y la anomalia
de morning glory.

== ¢) La hipoplasia del nervio éptico en prematuros se caracteriza por una papila de
tamafio normal con una gran excavacion.

=2 d) En la aplasia del nervio éptico el aspecto de fondo de ojo puede variar desde no
identificarse la papila o apreciarse una excavacién donde deberia estar la papila,

pero lo constante es la presencia de los vasos centrales de la retina.

—2~ e) La papila oblicua se caracteriza por una gran excavacion inferior.
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5. Respecto al coloboma papilar:

—3 a) Son papilas grandes con excavacidn desplazada inferiormente.
=2 b) Suele asociarse a numerosas anomalias sistémicas.

=2 c¢) La mayoria de las veces es una malformacién unilateral.

= d) Suele asociar colobomas en otras partes del ojo.

—~ e) No es necesario el seguimiento seriado del fondo de ojo una vez se ha realizado
el diagndstico.
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