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Malformaciones y anomalias congénitas
del nervio optico. Caracteristicas
oftalmoscopicas y significacion clinica

Dr. Rafael Muci-Mendoza’

INTRODUCCION

El disco 6ptico es el asiento principal de diversas condiciones
congénitas y adquiridas del nervio éptico; ambas producen alteraciones
en su configuracién, dependientes bien del desarrollo embriolégico o
bien de dafio adquirido. Por ello, es imprescindible la adquisiciéon de un
s6lido conocimiento acercade los discos normales y malformados, para
saber diferenciar entre otros, el dafio glaucomatoso (1). Tradicionalmente
las malformaciones congénitas del nervio 6ptico han sido tenidas
como simples curiosidades carentes de toda significacion clinica. En
los dltimos veinte afios, al favor de minuciosas observaciones y del
desarrollo de refinadas técnicas no invasivas de neuroimagen, se han
podido dividir estas anomalias en subgrupos, comprender mejor su
patogénesis,sospechar condiciones concomitantes y ademads, influenciar
el tratamiento médico de algunos portadores. En Zadig,cuento filoséfico
de Voltaire (2),Arimaza, uno de los protagonistas era un “personaje que
llevaba reflejada en su grosera fisonomia la perversidad de su alma”; de
la misma manera el “rostro del disco 6ptico” refleja y puede anticipar
anomalias neurolégicas y sistémicas: Algunas afectan primariamente y
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en forma simultdnea al nervio dptico y alas estructuras del procencéfalo
que estdn embriolégicamente relacionadas con él, otras se relacionan
con el desarrollo neurolégico, diversas con problemas endocrinos, y
alguna otra con enfermedad renal familiar. Al abrir nuevas vias de
ayuda para los portadores de estas anomalias, se hace necesario que el
oftalmdlogo, el oftalmopediatra, el neurélogo y el neuropediatra que
evaldan recién nacidos y pequefos nifios, y pero ademads, aquel que
toma para si el control de adultos, sean capaces de reconocerlas, evaluar
a los portadores y sus familiares y arribar a diagndsticos precisos.
De acuerdo con Brodsky (3), cuatro reglas generales muestran
su utilidad en la evaluacién y conduccién terapéutica de nifilos con
malformaciones y anomalias congénitas: 1) Los nifios con anomalias
bilaterales generalmente son atendidos a temprana edad por presentar
baja visién y nistagmo; cuando son unilaterales se presentan durante el
preescolar con esotropia sensorial. 2) Las malformaciones del sistema
nervioso central (SNC) son frecuentes en discos malformados. Los discos
opticos pequeiios se asocian a diversas condiciones que comprometen
los hemisferios cerebrales, el infundibulo hipofisario y estructuras de
linea media (septum pellucidum, cuerpo calloso). Los discos grandes
con la configuracién de “morning glory” se asocian a encefaloceles
basales transesfenoidales. Cuando se trata de colobomas la asociacién
es con anomalfas sistémicas. Se aconseja practicar una resonancia
magnética cerebral en todos los nifios con discos pequefios unilaterales
o bilaterales y también en aquellos con discos grandes unilaterales o
bilaterales que tengan déficits de desarrollo neurolégico o anomalias
faciales sugestivas de encefalocele basal. 3) A pesar de la baja visién
central, la visién cromética esta relativamente preservada en discos
andmalos; no es el caso con neuropatias 6pticas adquiridas donde suele
haber severa discromatopsia; 4) Toda anomalia estructural unilateral
que haya reducido la agudeza visual en la infancia suele acompafiarse
de ambliopia; debe por tanto intentarse una terapéutica oclusiva aunque
se note un defecto pupilar aferente relativo. 5) El hallazgo de un disco
andémalo con un 4rea de despigmentacion en forma de V o lengua en la
coriorretina infrapapilar debe promover el descarte de un encefalocele
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basal transesfenoidal.
e (Clasificacién

Desdeel puntode vistadidactico clasificaremos las malformaciones
del disco 6ptico en:

1. Malformaciones planas

2. Malformaciones elevadas

3. Malformaciones excavadas

4. Grupo misceldneo

* Malformaciones planas del disco 6ptico
1. Hipoplasia del nervio 6ptico (HNO)

Aunque se le considera hoy diala anomalia congénita mas comun
encontrada en la practica oftalmolégica, no deja de llamar la atencién
el hecho de haber escapado al escrutinio oftalmoscdpico por tantos
afios, siendo que se le mezclaba en ese cajon de sastre que son las
atrofias Opticas congénitas. Aunque este incremento se atribuye a un
mejor reconocimiento de sus caracteristicas, hay quienes relacionan el
aumento de su prevalencia con la ingestion de alcohol y el consumo de
medicamentos o drogas “‘recreativas” durante el embarazo (3-5). Su
importancia radica en su frecuente asociacién con una amplia gama
de anomalias coincidentes en el SNC y entre ellas, la displasia septo-
optica (DSO) o sindrome de De Morsier, caracterizado por ausencia del
septum pellucidumy adelgazamiento o agenesiadel corpus callosum (6).
Igualmente es conocidala asociacion de esta anomalia del procencéfalo
con enanismo hipofisario, susceptible de tratamiento de reemplazo
hormonal (7) (Figura 7.1).
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Figura7.1. Sindrome de De Morsier: Hipoplasia asimétrica de nervios pticos
asociada a insuficiencia hipofisaria en un joven de 18 afios: Talla 1.30 m, signo
fundoscépico del “doble anillo”’, hipogonadismo, en la resonancia magnética
cerebral, ausencia del septrum pellucidum en la proyeccién axial y ectopia
posterior de la hipéfisis en la proyeccién coronal.

1 A. Patogénesis

La HNO puede obedecer a alteraciones genéticas (ocurrencia
familiar, embarazo precoz y temprana edad materna, hijo primogénito)
0 a modificaciones del medio intrauterino ante el estrés inducido por
causas téxicas (alcohol, fenitoina,quinina, LSD,meperidina,diuréticos
y corticosteroides), metabdlicas (diabetes mellitus) o infecciosas
materno-fetales (citomegalia).

Contrariamente a lo sostenido por afos, la HNO no es debida
a agenesia o déficit primario de la diferenciaciéon en las células
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ganglionares. La observacién de su coexistencia con lesiones
supraselares congénitas sugiere que el efecto de la ocupacién de espacio
interfiere con la migracién normal de los axones 6pticos a sus lugares
predestinados (8). Por otra parte, en el embrién y en forma normal,
las células ganglionares se forman en exceso y al favor de la influencia
de sustancias neuroquimicas (leptinas), sus axones migran hacia las
células que les sirven de blanco; aquellas mal dirigidas, que no logran
establecer sinapsis con sus células blanco, degeneran y mueren por
apoptosis y desaparecen. En la HNO se piensa que ocurre un fenémeno
de degeneracion retrégrada masiva de axones supernumerarios con la
consiguiente muerte de un gran contingente de células ganglionares;
asi entendido, la hipoplasia no seria mas que la exageracién de un
fenémeno fisiolégico (14). Las injurias prenatales occipitales o muy
recientes en el periodo perinatal, o las malformaciones que afectan los
tractos oradiaciones 6pticas pueden conducir auna degeneracién axonal
retrograda, ya directa, ya transindptica que se expresa como hipoplasia
segmentaria de ambos nervios 6pticos (Figura 7.2).

Figura 7.2. Sindrome de De Morsier: Hipoplasia de nervios 6pticos con
caracteristico “doble anillo™, ausencia del seprum pellucidum e hipoplasia
quiasmatica.
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1B. Reconocimiento

Esta anomalia caracterizada por un espectro de severidad muy
amplio, pertenece al grupo de los microdiscos, es decir, aquellos discos
de tamaino reducido con un area discal <1,40 mm? (9) o de <1,29 mm?
(10). Pueden ser unilaterales, en cuyo caso no suelen ser heraldos de
compromisodel SNC; o bilaterales,donde la posibilidad de compromiso
puede ser elevada. Ocurren en forma parcial o segmentaria cuando
afectan solo un area del disco 6ptico, o difusas cuando el compromiso
es total. Su color es pélido o grisdceo y a menudo estd circunscrito por
un halo moteado amarillento limitado por un anillo, ya pigmentado,
ya de escasa pigmentacion (“‘signo del doble anillo”) (11). Los vasos
retinianos son de calibres normal, y a menudo tortuosos (Figuras 7.1,
7.2y 7.3). Surazdn histolégicaesta tipificada por un nimero subnormal

Figura 7.3. Aspecto del disco en hipoplasias del nervio 6ptico de diversa
severidad: el signo del doble anillo es muy elocuente.
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de axones en presencia de normalidad de los elementos mesodérmicos
y del tejido glial de sostén. La parte externa del doble anillo es debida a
la normal unidn entre la esclerdtica y la lamina cribosa; por su parte, la
interna, a una extension anormal de la retina y su epitelio pigmentario
sobre laporcién externade laldmina cribosa (12,13)(Figura7.3). Desde
el punto de vista visual sensorial, la agudeza visual puede variar entre
20/20 hasta la ausencia de percepcioén luminosa, debiendo tomarse
en consideracién para su correccién 6ptica, la elevada frecuencia de
astigmatismo. Los defectos del campo visual son variados y localizados
y a menudo, asociados a constricciones periféricas (14,15).

1C. Estudios de neuroimagen y su significacion

La resonancia magnética cerebral (RMC) es la modalidad no
invasivadeeleccién enel diagndstico de las malformaciones del SNC que
suelen acompaiiarlas. Estd formalmente indicadaen casos bilaterales. De
acuerdoalaseveridad del compromiso se demuestrael adelgazamiento de
uno o ambos nervios Opticos intraorbitarios e intracraneales en los planos
axial,coronal y sagital. Cuando es unilateral se aprecia adelgazamiento
focal o ausencia de la mitad del quiasma correspondiente al nervio
hipoplésico; si es bilateral, la cisterna quiasmatica se nota aumentada
de volumen y el quiasma 6ptico adelgazado. Enrazén del progreso que
ha experimentado la RMC en los dltimos veinte afios, se ha ampliado
el concepto de DSO para englobar anormalidades estructurales los
hemisferios cerebrales (en45 % de los afectados se presentan anomalias
de migracién hemisféricas: esquizencefalia o heterotopia cortical,y en
15 %, evidencias de injuria intrauterina o perinatal: encefalomalacia o
leucomalacia periventricular), que predicen con elevada posibilidad,
trastornos en el desarrollo neurolégico (4,16). (Figuras 7.1,7.2,7.4).

A su vez, el infundibulum pituitario puede mostrarse ectopico:
una ectopia pituitaria posterior, malformacion relacionada con injuria
perinatal del sistema portal de la hipéfisis. En condiciones normales la
pos-hipdfisis aparece hiperintensa en imdgenes T1, tal vez en relaciéon
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Figura 7.4. Hidranencefalia asociada a hipoplasia de nervios Opticos.
Mientras amamantaba a su hijo frente a una ldmpara, su madre se percaté de
la transiluminacién de su cabeza. El disco éptico hipoplasico de la derecha,
de menor severidad, pertenece a otro paciente.

con la composicién quimica de las vesiculas contenidas en ella (4). En
el caso de ectopia, la RMC muestra, ausencia de la sefial hiperintensa
normal de la hipéfisis posterior, desaparicién del infundibulo pituitario
y sureemplazo por otra puntiforme e hiperintensa ubicada donde aquel
estaria normalmente localizado (4,16,17) (Figura 7.1). La existencia
de este hallazgo es virtualmente patognomoénica de hipopituitarismo
y de deficiencia hormonal que clama por su correccién. La ausencia
del septum pellucidum no produce déficit neurolégico alguno, no asi,
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la agenesia o adelgazamiento del corpus callosum el cual se asocia a
anormalidades hemisféricas y sindromes de desconexion neurolégica
(4,18) (Figura 7.2).
1D. Asociaciones

Es de importancia capital que el oftalmélogo y el neurélogo
reconozcan que la HNO puede asociarse con patologias sistémicas.
Algunas de las mds severas se encuentran en el SNC e incluyen

Figura 7.5. Hipoplasia hemiéptica homénima (“sindrome 3H”’) asociada a
sutiles signos de hemiplejia congénita: Epilepsia, acortamiento de la mano y
tallareducidadel pie izquierdo. Defecto porencefélico derecho enlatomografia
computarizada craneal. Atrofia retrégrada con clara “atrofia en banda” del
lado izquierdo por degeneracion transindptica de las fibras Opticas cruzadas
en el quiasma.
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anencefalia e hidranencefalia (Figura 7.3). De aquellos casos en los
que obtuvo estudio de autopsia, dos tercios fueron anencefalicos (12).
Dependiendo de su extension, las lesiones unilaterales de un hemisferio
cerebral pueden producir HNO retrégrada expresada en ambos ojos,
y ademas, otros elementos como signos de hemiplejia congénita, que
podrian sugerir su existencia (29,30) (Figura7.5). EI Cuadro 7.1, resefia
algunas asociaciones.

Miultiples deficiencias hormonales estdn asociadas a la
HNO: Hipotiroidismo, panhipopituitarismo, diabetes insipida e
hiperprolactinemia; sin embargo, la deficiencia de hormona de
crecimiento es la mas frecuente y se expresa entre los tres y cuatro
afios. En pacientes con HNO no es raro encontrar el antecedente de
ictericia neonatal, convulsiones o hipoglucemia. El primero sugiere

Cuadro 7.1

Asociaciones sistémicas descritas en HNO (41), con modificaciones

¢ Sistema nervioso central

Anencefalia (12,21)

Hidranencefalia (12,14)

Hipopituitarismo: * Malformaciones de cabeza y cara
Anterior (enanismo) (4,7,16,21,22) cara:

Posterior (diabetes insipida) (23) Hemiatrofia facial (5)

Panhipopituitarismo (24) Disostosis mandibulo-facial (20)
Agenesia del septum Oxicefalia (19) Palatosquisis (19)
pellucidum (6,7,11,21-24) e Sordera (25)

Paralisis cerebral (24) * Condrodisplasia punctata (44)
Retardo psicomotor (6,7,19,25) * Cardiopatia congénita (19)

Epilepsia (19) e Trisomia 18 (12)

Porencefalia (28-30)
e Anormalidades endocrinas
asociadas
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hipotiroidismo congénito y por sus consecuencias practicas, debe
obtenerse de inmediato para descartarlo, una determinacion sérica de
tiroxina libre; los dos restantes, son marcadores de panhipopituitarismo
congénito. Una RMC que muestre ectopia hipofisaria posterior, debe
promover una evaluacién hormonal més profunda (5).

1E. Hipoplasias segmentarias o en sector

En estos casos la falta de desarrollo y ausencia de la capa de
células ganglionares y de fibras 6pticas comprometen un 4rea o
dreas de la retina y afectan el color y morfologia del disco 6ptico;
a este respecto, consideraremos las siguientes condiciones: Las
lesiones congénitas que comprometen la retina, los nervios 6pticos,
quiasma, tractos o las vias retrogeniculadas se asocian a hipoplasia
segmentaria de uno o ambos nervios opticos (31,32). Por ejemplo, las
retinocoroiditis toxoplasmdsicas congénitas y los colobomas maculares
que in ttero afectan el drea central, conducen a una ausencia del haz
maculopapilar (HMP), asi que el contingente de axones que deberia
ingresar por el borde temporal del disco, al no hacerlo, determina un
acortamiento del eje horizontal del disco por hipoplasialocalizada (32).
En el area correspondiente se apreciara ausencia de las estriaciones
correspondientes al HMP.

Un caso diferente ocurre cuando la lesién compromete la
via aferente retrogeniculada produciendo una forma de hipoplasia
segmentaria asimétrica. En tal caso, los bordes temporal y nasal del
disco dptico contralateral a la lesién hemisférica, muestran ausencia
de la capa de fibras 6pticas correspondiente los axones cruzados e
hipoplasia segmentaria. Ello puede acompaiiarse de unabandahorizontal
central que cruza el disco (“atrofia en banda”). EIl disco ipsolateral
puede variar de un tamafio normal a francamente hipopléasico y mostrar
adelgazamiento de la capa correspondiente a los axones directos que
ingresan por los polos del disco. Hoyty col. (29) acuii6 el término
de hipoplasia hemiéptica homoénima (sindrome de las tres haches o
“3H”), para describir esta condicidén que resulta de una degeneracion
transindptica del tracto optico ipsolateral. Constituye una forma de
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hemianopsia congénita extraordinariamente bien compensada por el
paciente, quien a menudo ignora su existencia y que es soslayada por
los médicos que le examinan (29,32,33). En estos casos la secuencia
del diagndstico puede ir desde la retina a buscar su expresién cerebral
en una neuroimagen o viceversa (Figura 7.5).

En forma patognomonica, la hipoplasia segmentaria superior del
nervio optico indica que el paciente proviene de una madre diabética
dependiente de insulina. A pesar del efecto teratogénico que la diabetes
materna imprime en el primer trimestre del embarazo, esta anomalia
suele presentarse en forma aisladay amenudo pasa desapercibida parael
paciente, quien suele ignorar el defecto campimétrico que le acompaiia,
y también, por sus desapercibidos médicos. Sus caracteristicas incluyen
unahipoplasiaaltitudinal superior del disco 6ptico,donde las estriaciones
de la capa de fibras Opticas correspondientes al polo superior estan
ausentes, existe un creciente o cono escleral en el polo superior, los
vasos emergen por encima de la mitad superior del disco y se detecta
un defecto inferior en el campo visual (34-37) (Figura 7.6).

T R LR =
imape AL T JaE R P DD 1LY

Figura 7.6. Hipoplasia segmentaria en hijo de madre diabética tipo I.
Emergencia superior de los vasos centrales, cono superior y ausencia de
capa de fibras 6pticas superiores, lo que estd en correspondencia en el campo
visual con una variante de hemianopsia altitudinal inferior. (Observacion de
William F. Hoyt, MD).
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* Megalopapila.

Figura 7.7. Megalopapila con anillos pigmentados en pacientes con sendos
craneofaringiomas. A la derecha se aprecia vena papilar inferior de origen
ciliorretiniano.

Fue reconocida inicialmente por Franceschetti y Bock en
1950 en un paciente que tenia un disco Optico agrandado sin otras
anomalias morfolégicas (38). Los macrodiscos se definen como
aquellos que tienen un area de disco 6ptico >4,09 mm?. Entre ellos se
incluyen los macrodiscos primarios asintomaticos, de aspecto pseudo-
glaucomatoso con grandes excavaciones, y los primarios sintoméaticos
que comprenden las fosetas colobomatosas del disco y la anomalia
llamada “morning glory”. Por su parte, los macrodiscos secundarios,
debidos amacroftalmiaengloban al glaucoma congénitoy alamiopiaalta
(9,10). El macrodisco primario asintomético comprende dos variantes
fenotipicas. Enlamdés comin,fuera del aumento de sudidmetro,el disco
retiene su configuracién normal, aunque es muy frecuente la presencia
de arterias ciliorretinianas (39). Es usualmente bilateral, cursa con
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agudeza visual normal, se asociaaun aumento de larelacién excavacién/
disco y anillo neurorretinal palido lo que le confiere su importancia,
pues a menudo es confundida con “glaucoma de presién normal”
(40-42), sin embargo, a diferencia de este, la excavacién es redonda
u horizontalmente ovalada y carece de escotadura vertical (“pseudo-
agujero del disco™), asi que el cociente excavacion/disco horizontal
vs. vertical, que estd disminuida en la atrofia 6ptica glaucomatosa,
en este caso permanece normal. Ademads, se ha descrito asociado a
hemianopsia homénima congénita (43,44) y le hemos visto en dos
pacientes con craneofaringioma (Figura 7.7). En la segunda variante,
mas rara, existe una excavacion superior groseramente anémala que
oblitera el anillo neurorretinal. La importancia de su reconocimiento
es su diferenciacion con el coloboma del disco 6ptico, condicién que
a menudo tiene consecuencias sistémicas (5) y con el “glaucoma de
presién normal”.

e Malformaciones elevadas del disco 6ptico

1. Drusas o drusen del nervio éptico

Toma su nombre del alemén “druse” que significa cristal. Su
descripcion histolégica es debida a Miiller en 1858 y su caracterizacion
clinicaa Liebrich en 1868 (45). Suimportanciaradica por una parte,en
suconfusién con papiledema,y porlaotra, por constituir una neuropatia
Optica progresiva que en muy raros casos puede conducir a la ceguera.
Existen diversas teorias en relacién con su patogénesis: Seitz (46), Tso
(47) y Spencer (48) atribuyen su formacién a un flujo axopldsmico
anormal. Sacks y col. (49), Mustonen (50) y Rosenberg y col. (51),
postulan su ocurrencia en discos anatémicamente displasicos. Mullie
y Sanders (52), al igual que Spencer (48), observan que la anomalia
asienta en discos opticos de pequeiio didmetro por lo que el canal
escleral es igualmente de reducidas dimensiones.

Conjugando todas estas teorfas, una displasia del disco 6ptico
heredada con canal escleral de escasas dimensiones y de suplencia
sanguinea trastornada, conduciria a un apretujamiento local de los

206 Muci-Mendoza R, Bricefio-Iragorry L.



El nervio optico malformado: Diagndstico e implicaciones clinicas

Figura7.8. Drusen ocultos del nervio 6ptico en adolescentes. Discos 6pticos de
tamaiio reducido, discretamente elevados, ausencia de excavacién fisiolégica,
emergenciacentral de vasos y prominente multiplicacién y tortuosidad vascular.
Elparinferior corresponde a hijo y madre. Habitual confusién con papiledema
por hipertension intracraneal!.

axones, compromiso crénico del flujo axopldsmico, modificaciones
metabdlicas en las mitocondrias con deposicién de micro calcificaciones
que servirian de nido a la acumulacién progresiva de un material
hialino en la regién preliminar de la cabeza del nervio 6ptico con
habitual tendencia a la calcificacién. Es por ello que inicialmente estdn
sepultados y no son visibles al momento del nacimiento, exponiéndose
progresivamente hacia la segunda década de la vida. La observacién
de drusen expuestos mds precoz ha sido realizada en un nifio de 3,8
anos (53).
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Figura 7.9. Drusen expuesto del nervio éptico derecho con hemorragia
subrretiniana nasal, prominente reflejo de superficie de Weiss. Los vasos
no estan sumergidos en el rodete edematoso. Artificio oftalmoscépico para
reconocer drusas ocultas. Tomografiacomputarizada,ultrasonograma ocular y
aspecto histolégico (disco elevado con dreas de material hialino y calcificado).

Desde el punto de vista oftalmoscépico se reconocen, una forma
oculta o sepultada, que suele ser confundida con papiledema por el ojo
inexperto,donde los depdsitos hialinos estdn localizados en profundidad
y no pueden ser reconocidos por oftalmoscopia (Figura7.8); sinembargo,
una treta permite muchas veces ponerlos de manifiesto: Se proyecta
el haz de luz blanca de menor didmetro del oftalmoscopio directo de
forma tal que apenas contacte el borde temporal del disco y se mira
lateralmente para apreciarlos por transiluminacion (Figura 7.9).
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La variedad expuesta, es de facil reconocimiento: El disco es de
contorno policiclico, con forma de rifién con la pelvis mirando hacia
la macula o recordando una morula, mas elevado en el lado nasal, sin
excavacion fisiolégica (49 %) y con vasos de emergencia central, que
suelen mostrar anomalias de posicién y bifurcacién y la presencia de
arteriolas ciliorretinianas, trifurcaciones y predominancia de cruces
vénulo-arteriolares (45). Los vasos se aprecian claramente pues no estan

Figura 7.10. Drusen expuestos: Superior: par de discos 6pticos de anormal
morfologiay anomalias vasculares. Inferiorizquierdo: Acentuada pérdidadela
capa fibras Opticas peripapilar con preservacién del haz maculopapilar; extensos
defectos de fibras Opticas con preservacion del drea central correspondiente.
Inferior derecho: denso defecto nasal, pérdida de estriaciones en polo superior
del disco optico.
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sumergidos en un rodete edematoso como en el papiledema, el pulso
venoso espontineo suele estar presente, no existe distension capilar o
venosa, ni manchas algodonosas, si existiera alguna hemorragia, sera
peripapilary profunda (81) (Figuras 7.9,7.10y 7.11). Cuando el médico
tiene alguna duda, suele ser gratificante observar el fondo del ojo del
familiar acompafnante donde pueden apreciarse, bien drusen (3,7 %)
o disposicion anémala de los vasos a su emergencia en el disco (57 %
a 75 %) (1,45) (Figura 7.10). Observando con luz aneritra la capa de

Figura7.11. @ 42 afios. Drusen bilateral expuesto del nervio 6ptico. Superior
derecho: ovillo de neovascularizacién suprayacente con hemorragia vitrea
e intrarretiniana profunda adyacente al borde temporal. Par del medio,
reabsorcion progresiva de la hemorragia en 2 meses. Par inferior: hermana
de la paciente, 37 afios.
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fibras Optica peripapilar suelen apreciarse adelgazamiento o grandes
defectos en cufla que se expresan en el campo visual como defectos
arcados o nasales. El haz maculopapilar generalmente estd respetado,
asi que la agudeza visual central casi nunca se afecta (Figuras 7.9,7.10
y 7.11). En ocasiones la ablacién de fibras suele ser tan acentuada que
conduce a un campo contraido con preservacion central; en raros casos
se produce la amaurosis (54).

Se clasifican en dos grupos: 1) Idiopéaticos: con transmisién
autosémicadominante irregular hallados en ojos por otra parte normales.
Se ha estimado que su prevalencia en la poblacién general normal
es de 0,34 % y de 2 % en ojos de autopsia (55,56); y 2) Asociadas a
enfermedades heredo-degenerativas como la retinosis pigmentaria,
pseudoxantoma elasticum y facomatosis (esclerosis tuberosa y
neurofibromatosis). Es importante establecer una diferencia entre el
verdadero drusen y el llamado “drusen adquirido™ del nervio éptico
apreciado en papiledemas crénicos y algunas papilitis y neuropatias
Opticas isquémicas anteriores no- arteriticas. Estos, a diferencia
de la ubicacién prelaminar del drusen verdadero, se observan en la
superficie del rodete edematoso como puntos brillantes, muy refractiles,
diminutos y generalmente numerosos. Parecen corresponder acambios
degenerativos axonales o a acumulaciones de corpora amylacea (57).

Los métodos complementarios para ponerlos de manifiestos
incluyen, 1) Angiografia fluoresceinica del fondo ocular donde puede
apreciarse su caracteristica autofluorescencia: al iniciar el examen y
antes de inyectar el medio de contraste, se toman fotografias con los
filtros incorporados para poner de manifiesto esta caracteristica (58).
2) La tomografia computarizada de érbitas (TCO), puede mostrar las
calcificaciones en forma por demds impresionante ¥ (Figura 7.8). 3)
La ultrasonografia ocular tiene la ventaja de no ser invasiva, de ser
segura y de facil acceso; en adicién, ha mostrado ser superior en la
visualizacién de los drusena la TCO y la RMC (60-63) (Figura 7.8).

e Malformaciones excavadas del disco 6ptico
Las principales malformaciones encontradas en este aparte son
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la anomalia del disco llamada “morning glory”, el coloboma del disco,
los colobomas atipicos o agujeros del disco, el estafiloma peripapilar
y el sindrome papilorrenal (sindrome coloboma-rifién).

1A. Anomalia de ““morning glory”

Figura 7.12. Anomalia de “morning glory”. Celedonia, flor de la cual toma
sunombre. Disco éptico excavado con proliferacion glial central, distribucién
periféricade vasos,defectos del epitelio pigmentario peripapilares. Par inferior
izquierdo: Otro ejemplo en una paciente con fondo albinético (compare ambos
discos Opticos, el de la derecha pigmentado). Tomografia computarizada en
proyeccién axial mostrando un encefalocele trans-esfenoido-etmoidal. Como
parte de las anomalias de linea media se aprecia hendidura del tubérculo del
philtrum del labio superior.

En 1970, Kindler (64) describié y designé esta anomalia por su
resemblanza con la flor del mismo nombre, llamada entre nosotros
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celedonia. Generalmente ocurre en mujeres en forma unilateral, pero
puede ser bilateral; estd constituida por una excavacion en forma de
tinel que incorpora un disco éptico notablemente agrandado, de color
rosado o anaranjado,elevado en su porcion central por laexistenciade un
ovillodetejido glial y rodeado por un anillo pigmentado coriorretiniano.
Los vasos sanguineos son numerosos, a menudo emergen del
inmediato contorno del disco y siguen un trayecto rectilineo, siendo
dificil la diferenciacién entre arteriolas y vénulas. La macula puede
estar incorporada en la anomalia, lo que es entonces designado como
“captura macular” (Figura 7.12). La agudeza visual varia entre 20/200
y cuenta-dedos o no percepcion de luz; raramente puede alcanzar hasta
20/20 (65-68). El desprendimiento de la retina ocurre entre un 26 % y
38 % de los casos originandose en el area peripapilar y extendiéndose
hacia el polo posterior (68,69). Se han documentado casos en los que
la anomalia se ha visto contraerse y reducir su tamafio para reasumirlo
nuevamente (“‘estafiloma contrictil”). Este comportamiento se ha
atribuido a fluctuaciones en el liquido subrretiniano que modifica el
grado de separacion retiniana en los confines de la excavacion (65).
La asociacién sistémica mejor establecida es la forma
transesfenoidal de un encefalocele basal,que en los nifios trae aparejado
el riesgo de problemas neurolégicos, endocrinos y respiratorios; estos
dltimos incluyen sintomas inespecificos como respiracién bucal,
rinorrea, ronquidos durante el suefio y obstruccidén nasal. Los pacientes
con esta anomalia de la base craneal exhiben hipertelorismo ocular y
anormalidades faciales de linea media: paladar hendido, filtrum labrum
o depresién en forma de hendidura profunda entre los dos hemilabios
superiores, puente nasal deprimido, ausencia del quiasma 6ptico,
agenesiadel corpus callosum con dilatacién de los ventriculos laterales
posteriores y desde el punto de vista 6seo, un defecto basal donde el
tercer ventriculo, las estructuras hipotdlamo-hipofisarias y las arterias
cerebrales anteriores se hernian. Por razones del riesgo involucrado, su
correccion quirdrgica esta contraindicada; de la misma forma, cuando
el encefalocele se proyecta en la rinofaringe puede simular un “pdlipo
nasal”, por lo que tomar una biopsia o escindirlo, puede traer fatales
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consecuencias (Figura 7.11) (66,70-77).
1B. Colobomas del disco 6ptico

El término solamente se emplea en relacién con el 0ojo y proviene
del griego: mutilar o cercenar (78) (8). Suorigen se remonta al desarrollo
embriolégico al producirse una falla en el cierre de la terminacién
proximal de la fisura embrionaria. Su aspecto oftalmoscdpico es por
demads caracteristico. En esencia es un macrodisco displdsico uni o
bilateral,con unaexcavacién muy bien demarcada,en formade escudilla,
blancay brillante con anillo neurorretinal inferior ausente, precisamente,
dondelaexcavacion es mas profunda; el anillo superior suele sernormal.
Debido a la posicién de la fisura embrionaria en relacion con la papila
epitelial primitiva, su ubicacién es excéntrica e inferior. En el area
limitrofe entre el fondo normal y el coloboma, a menudo existen dreas
irregularmente pigmentadas. En su emergencia, los vasos sanguineos
estan desplazados hacia el cuadrante temporal superior del disco desde
donde pueden contornear el defecto o atravesarlo contrastando contra
el fondo blanco escleral (Figura 7.13 y 7.14).

El defecto puede extenderse para abarcar la coroides y retina
adyacentes. Como la esclerética estd adelgazada se forma una ectasiao
estafiloma en la zona del defecto que puede alcanzar 10 o més dioptrias
de profundidad. No es infrecuente la coexistencia con colobomas
del iris y del cuerpo ciliar (65,79). Dependiendo de la integridad
del haz maculopapilar, la agudeza visual podria ser normal. Pueden
complicarse con desprendimientos maculares serosos que se resuelven
0 no espontidneamente (80).

Los colobomas pueden heredarse en forma autosémica dominante
o presentarse en forma esporadica; igualmente suelen acompaifiar
a multiples anormalidades sistémicas, entre las cuales vale la pena
destacar, encefaloceles, la asociacion CHARGE (constitutivo de 4 de
6 manifestaciones: coloboma, cardiopatia congénita, atresia de coanas,
retardo en el crecimiento, hipoplasia genital y malformaciones del oido,
con o sin pérdida auditiva) (81,82), sindrome de Aicardi (espasmos
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infantiles, epilepsia, microftalmia, “/acunae’ retinianas peripapilares,
retardo mental, agenesia del corpus callosum) (83,84) (Figura 7.20),
secuencia de Goldenhar (displasia 6culo-auriculo-vertebral) (85),
nevus lineal sebaceo de Jadasshon (86) (Figura 7.14) y sindrome de
Walter-Warburg (displasia cerebro-ocular y distrofia muscular) (78)
(Figuras 7.15y 7.16).

1C. Estafiloma peripapilar

Enestararaanomaliaun disco de aspecto relativamente normal se
encuentra sumergido en el fondo de una profundaexcavacién peripapilar
cuyas paredes pueden mostrar cambios pigmentarios atréficos. Los
vasos sanguineos son de aspecto normal y ascienden la excavacion
antes de alcanzar la retina peripapilar. Los pacientes suelen mostrar

Figura7.13. Colobomas del nervio 6ptico: Ambos discos son morfolégicamente
anormales y displdsicos. La foto de la izquierda corresponde a una paciente
que sufrié trauma craneoencefdlico con sindrome quiasmadtico. Existe
presencia de las estriaciones temporales superiores correspondientes a fibras
Opticas directas.
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una baja agudeza visual por presencia de un escotoma ceco-central.
No estan relacionados patogenéticamente con la anomalia “morning
glory” (40,65.,87).
e Colobomas atipicos del disco 6ptico (fosetas o agujeros
colobomatosos congénitos del disco 6ptico)

Oftalmoscépicamente se los observa asentando en macrodiscos
de alterada morfologia en forma de pequefias depresiones o agujeros,
redondos u ovalados, de color gris, amarillento, blanco y hasta negros,
con cambios pigmentarios coriorretinales adyacentes. Su tamafio varia

‘I

Figura 7.14. Nevus sebaceo de Jadasshon en hemicuerpo derecho que no
sobrepasa la linea media, dermolipoma conjuntival y coloboma asimétrico
de ambos discos 6pticos (fondo del ojo de patrén albinédtico).
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entre 0,1 y 0,7 didmetros de disco y su profundidad entre -0,5 y -25
dioptrias (hasta8 mm). Casi siempre son tinicos, pero excepcionalmente
pueden observarse dos y hasta tres. Mds a menudo se ubican en la mitad
temporal, especialmente en el cuadrante inferior, o en el centro, aunque
pueden tener cualquier localizaciéon. Son uni (85 %) o bilaterales, y
60 % tienen asociadas,una o dos arteriolas ciliorretinianas emergiendo
de subase. Noesinusual que se aprecie sobre el defecto,una membrana
fibroglial blanca o grisicea, semitransparente o densa. La agudeza

Figura 7.15. Diversas formas de coloboma. 1) Esquema modificado de Ida
Mann? sobre diversas localizaciones de los colobomas. 2) Coloboma del disco
optico y coriorretina inferior. 3) Extenso coloboma del disco y coriorretina
inferior. 4) Colobomas frustros inferiores —“pseudo-duplicacién del disco- (5).
Extenso coloboma inferior. (6). “Pseudo- duplicacién del disco.

2Ida Mann (1893-1983), Dame Commander of the Order of the British Empire. Developmental
Abnormalities of the Eye. 2" Edition. British Medical Association, London, 1957, figura 25, pdgina 74.
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visual es normal cuando no estdn complicados. Ocasionalmente se
aprecian defectos arciformes en el drea de Bjerrum conectados con la
mancha ciega (40,88,89) (Figura 7.18).

Su complicacién mds frecuente, en un 25 % a 75 % de los ojos
afectados,es el desprendimiento macular “seroso”. Se ha postulado como
el evento primigenio la traccién vitrea sobre el margen del agujero; no
obstante, modernamente se piensa que todo se inicia por una esquistasis
enlas capasinternas de laretinadirectamente comunicada con el agujero
produciendo un escotoma centrocecal relativo; ello es seguido por la
formacién de un agujero en las capas externas retinales que hace mas

Figura 7.16. 1) Pupila del gato, hendida verticalmente. 2) Hipertelorismo.
3) Coloboma inferior del iris. 4 y 5) Retinofotografia de coloboma del disco
y coriorretina y angiografia fluoresceinica.
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denso el escotoma y posteriormente se produce el desprendimiento.
El origen del fluido intrarretiniano se ha atribuido: a penetracién del
humor vitreo a través del agujero, a liquido cefalorraquideo desde una
comunicacién con el espacio subaracnoideo peridptico, o desde vasos
sanguineos ubicados de su base (90-93) (Figura7.18).

1D. Sindrome papilorrenal (sindrome coloboma-riiién, anomalia
de Handmann)

Laanomalia fue descrita por Riegeren 1977 (94), pero el término

Figura 7.17. Diversas formas de coloboma. 1) Esquema modificado de Ida
Mann? sobre diversas localizaciones de los colobomas. 2) Coloboma del disco
optico y coriorretina inferior. 3) Extenso coloboma del disco y coriorretina
inferior. 4) Colobomas frustros inferiores —“pseudo-duplicacién del disco- 5)
Extenso coloboma inferior. 6) “Pseudo- duplicacién del disco.

’Ida Mann (1893-1983), Dame Commander of the Order of the British Empire. Developmental
Abnormalities of the Eye. 2" Edition. British Medical Association, London, 1957, figura 25, pdgina 74.
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papilorrenal fue acufiado en 1984 por Bron y col. (95), destacando
Idcidamente las areas corporales que el sindrome comprometia. Se
define como una entidad autosémica dominante de extremada rareza,
tipificada por anomalias de ambos discos opticos e hipoplasia renal,
pero su importancia radica en su asociacién a desprendimiento de la
retina e insuficiencia renal por estenosis de arteria renal e hipoplasia
renal, hipertensién arterial nefrégena o pielonefritis recurrente (95).
La sinonimia de sindrome coloboma-renal con el que también es
conocido,esengafiosay nodebe serempleada pues laanomaliarealmente
no es un coloboma (96). Como se asentd previamente, el verdadero
coloboma se origina por una falta de cierre de la fisura 6ptica primitiva
y suele acompaifarse de diversas expresiones fenotipicas colobomatosas:

Figura 7.18. Diversos ejemplos de agujeros del disco —optic pit-. 1) Esquema.
2) Histopatologia. 3) Macrodisco; agujero central; desprendimiento macular
seroso. 4) Agujero temporal inferior. 5) Agujero temporal. 6) Macrodisco
y agujero nasal.
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iris inferonasal, coroides, retina y nervio 6ptico y, adicionalmente, en
razoén de la ubicacién del defecto, la emergencia vascular no es central
sino que esta desplazada hacia el cuadrante supero-temporal. Por su
parte, en la condicién que nos ocupa, hay ausencia hereditaria de los
vasos centrales los cuales estdn ausentes o son vestigiales por lo que
el disco aparenta estar centralmente “vacio”. La circulacidn retiniana
es entonces ‘“aberrante”, con patrén felino, vale decir, enteramente
alimentada por las arterias ciliares cortas posteriores, asi que los
vasos centrales son reemplazados por miultiples vasos ciliorretinianos
compensatorios que emergen de sus bordes (Figura 7.16). Este detalle
anatémico puede comprobarse mediante Doppler ultrasonogréfico.
Asociadas, existen alteraciones de la circulacién coroidea e hipoplasia
retiniana responsables de defectos del campo visual y en algunos
casos, anomalia secundaria de la decusacién quiasmética (96-99). En
asociacion con enfermedad renal se ha descrito igualmente la presencia
de agujeros del disco 6ptico (100).

Se ha propuesto una mutacion en el gen PAX2 -un importante
factor de trascripcion relacionado en animales con la regulacién del
desarrollo temprano de 6rganos, entre ellos el rifién, siendo la mas
comun la ubicada en la localizacién 613 del exon 9- (99,100). Parsa
(96), en un estudio de 12 familias afectadas no encontrd la mutacion,
por lo que cree factible una heterogenicidad genética, con mutaciones
en diversos genes responsables por ese genotipo. Propone que se trata
de una disgenesia vascular heredada que afecta al mismo tiempo, la
circulacién ocular y renal (96).

Las consecuencias sistémicas de esta anomalia del disco éptico
(a menudo confundida con “glaucoma de tensién normal” o sindrome
de “morning glory” atipico), y del reconocimiento de su suplencia
vascular puramente ciliar, debe hacer sospechar el diagndstico y
promover, 1) Evaluacién del grupo familiar y consejo genético; 2)
Con fines de prevencién de insuficiencia renal, didlisis y trasplante,
evaluacion funcional renal, utrasonograma renal y andlisis espectral de
Doppler vascular renal para estudio del flujo y en casos seleccionados,
angiografia renal (96).
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Madre 56 afios, AV OD 20,100

b .

Probands © 21 sfios, trasplants renal

Hermana 18 afios, asintomatics

Figura 7.18b. Anomalia de Handman. Sindrome papilorrenal familiar. Par
superior: madre, similar lesién macular izquierda. Par central: probando de
20 afios sometido a trasplante renal por nefropatia intersticial e insuficiencia
renal rdpidamente progresiva. Disminucién de la visién central en ojo derecho
por lesién coriorretinal. Par inferior: Hermana de 23 afios asintomadtica. La
circulacién del disco es enteramente ciliorretiniana. Cambios pigmentarios
peripapilares.

. Grupo miscelaneo

1A. Disco inclinado congénito.
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Esta condicion, no hereditaria y usualmente bilateral, es debida a
una ectasia posterior del disco éptico y del fondo inferonasal. De esta
forma la porcion supero-temporal del disco Optico se encuentra elevada
en tanto que la infero-nasal esta desplazada hacia atras produciendo un
disco ovalado con su eje mayor oblicuamente inclinado hacia abajo y
hacia el lado nasal.

Figura 7.19. Discos inclinados de diversa severidad mostrando creciente
inferior (coloboma de Fuchs) y situs inversus vasorum.

Otros elementos concomitantes que ayudan a distinguirlo son,
situs inversus de los vasos —contrariamente a la salida central o nasal
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normal, los vasos emergen de la mitad temporal del disco y se dirigen
haciaellado nasal antes de incurvarse y correr hacia el lado temporal —;
presencia de un cono o creciente congénito inferior (coloboma de
Fuchs); hipoplasia del epitelio pigmentario infero-nasal y de la coroides
el cual se observa adelgazado y pdlido, lo que parece representar una
forma frustra de un coloboma tipico; estafiloma posterior del area
correspondiente, que puede variar entre -6 y -9 dioptrias; el grado de
abombamiento posterior puede ser evidenciado mediante ultrasonografia
o TCO; estos cambios producen un astigmatismo miépico moderado
0 severo que, contrastando con la miopia adquirida patolégica, no es
progresivo en el tiempo (1,101) (Figura 7.17).

La importancia de estos cambios morfolégicos radica en que,
1) Ante el ojo no entrenado, el labio superior del disco puede simular
papiledema o edemadel disco; y 2) Porque son capaces de crear defectos
en el campo visual de origen refractivo, que en algunos casos, pero
no en todos, pueden desaparecer o disminuir con la adicién de una
lente de -4.00 dioptrias. De ubicacién temporal o supero-temporal,
simulan un sindrome quiasmaético con la caracteristica de que son
incompletos, de que selectivamente afectan las isGpteras medianas
pero no las pequeiias o las grandes que permanecen normales y que no
respetan el meridiano vertical al cruzarlo en algin sitio. Su verdadera
importancia se acrecienta cuando obedecen efectivamente, a un tumor
supraselar congénito, donde como en la hipoplasia del nervio 6ptico,
ejerciendo un efecto disruptivo, puede afectar la migracién neural
durante la angiogénesis, siniestra combinacién a menudo ignorada,
donde el respeto del meridiano vertical es lareglay por lo cual, siempre
se impone la realizacion de una cuidadosa perimetria y los adecuados
estudios de neuroimagen (101-104).

1B. Fibras 6pticas mielinizadas u opacas
La mielina es producida por los oligodendrocitos que estdn

presentes solo en aquella porcién del nervio 6ptico proximal alaldmina
cribosa. El proceso de mielinizacidn tiene lugar durante la vida fetal
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completdndose hacia los ocho meses de vida intrauterina. Segun €I,
cada ax6n serd rodeado por una vaina aislante de mielina que progresa
en sentido inverso, central-distal, desde el niicleo geniculado lateral
hasta el nervio Sptico poslaminar, sin sobrepasar la ldmina cribosa.
La presencia de fibras Opticas peripapilares opacas ocurre como
una variante del desarrollo por progresién mads distal del proceso, al
favor de la existencia de células gliales ectdpicas que recuerdan los
oligodendrocitos. Afecta aproximadamente entre el 0,3 % y 1,0 % de
la poblacién, en el 80 % de los casos es unilateral, es mds frecuente en
hombres y por regla general, el ojo es normal en cuanto a estructura
y funcién (1,6,41).

Oftalmoscédpicamente se las reconoce como parches opacos,
blancos o blanco grisaceos con bordes estriados o desflecados en
arreglo a la microanatomia de la capa de fibras 6pticas simulando la
extremidad distal de una pluma de ave. Por su ubicacién superficial
oscurecen u ocultan los vasos sanguineos adyacentes. Generalmente
se despliegan desde el contorno del disco 6ptico al cual nunca penetran
completamente; por ello,cuando el parche es de reducido tamafio puede
confundirse con un microinfarto retiniano (“exudado” algodonoso)
(Figura 7.18). De acuerdo a su grado de desarrollo pueden producir
aumento de la mancha ciega o defectos absolutos o relativos del campo
visual. En forma ocasional y cuando ocupan gran extensién de la
retina, se manifiestan como un sindrome de ambliopia, nistagmo y
estrabismo (1,6,41).

Se han informado casos de desaparicion luego de atrofia 6ptica
(109-111), asi como también, formas adquiridas y de progresién en
el tiempo (112-115); su presencia ha sido documentada en casos de
miopia, neurofibromatosis tipo 2, oxicefalia o asociado a coloboma,
policoria y queratocono (1).

1C. Pigmentacién congénita del disco 6ptico
Aunque la pigmentacion es la regla en el disco de los animales,

es infrecuente en humanos. Casos de escaso desarrollo pueden
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Figura 7.20. Papilla leporina. El fondo del ojo del conejo esta constituido
por fibras 6pticas normalmente mielinizadas y en forma de hélice.

apreciarse como un moteado disperso, o adyacente a la emergencia de
los vasos a los cuales a veces rodea en forma de manguito (1) u otras
veces, contorneando a los fosetas colobomatosas del disco y hasta
extendiéndose en superficie. Los melanocitomas son tumores de color
negro de forma y tamafo variable ubicados sobre el disco. En tiempos
pasados, ojos con esta condicién eran enucleados y auin, catalogados
histolégicamente como melanomas. Es facilmente reconocible con
el oftalmoscopio, aprecidndose una lesién muy pigmentada, ubicada
excéntricamente que alcanza el borde del disco, en tanto que la porcién
remanente es normal.

En forma similar a las fibras mielinizadas, al comprometer la
capade fibras pticas, su porcién mas periférica suele exhibir margenes
fibriladas en pluma de ave; ello los diferencia del melanoma que no
invade la capa axonal y tienen forma de hongo. Son generalmente
unilaterales, asintomaticos, no afectan la visién y en el campo visual
pueden mostrar solamente aumento de la mancha ciega. Durante todos
los tiempos del angiograma fluoresceinico, exhibe un comportamiento
hipofluorescente (116-118) (Figura 7.19).
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Figura7.21. Papilla leporina del ser humano. Fibras mielinizadas de diversos
grados de desarrollo mostrando su tipico borde desflecado en pluma de ave.

Figura 7.22. Discos pigmentados. Izquierda: pigmentacién plana de la mitad
temporal del disco. Centro: melanocitoma del disco en paciente quien presentd
al concomitantemente una neuritis 6ptica desmielinizante primaria ipsolateral.
Derecha: melanocitoma con ‘drusen adquiridos’ superficiales.
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1D. Sindrome de Aicardi

Es desconocida la causa de este sindrome cerebro-retinal
caracterizado por espasmos infantiles, agenesia del corpus callosum,
un patrén caracteristico del electroencefalograma denominado
ipsarritmia y un disco 6ptico patolégico: hipoplésico, colobomatoso
o pigmentado congénitamente, rodeado de numerosas areas
coriorretinianas despigmentadas de tamafo diverso, conocidas como
lagunas (“lacunae”). Histolégicamente son lesiones en sacabocado
que afectan el epitelio pigmentario de la retina y la coroides. Pueden
ademds estar presentes, cataratas, membranas pupilares, colobomas o
sinequias del iris, microftalmos con o sin quiste, desprendimiento de
laretinay cicatrices maculares. La evaluacidn sistémica puede revelar
severo retardo mental, facies dismérfica, microcefalia, papiloma de
plexos coroideos, hipotonia muscular, malformaciones costales y
vertebrales y malformaciones auriculares. Anomalias del sistema
nervioso incluyen agenesiadel corpus callosum,anomalias de migracion
cortical y anomalias multiples (84,85) (Figura 7.20).

Figura7.23. Sindrome de Aicardi. Tipicas “lacunae’ retinianas. Tomografia
computarizada cerebral mostrando ausencia del “corpus callosum™.
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1E. Anomalias vasculares del disco 6ptico

Usualmente se presentan bien como rizos arteriolares o venulares
prepapilares,y mds raramente malformaciones vasculares del disco del
tipode las fistulas arteriovenosas. Las primeras, no suelen tener relacion
con afecciones sistémicas, historia prenatal ni modo de transmisién, en
tanto que las segundas, pueden asociarse a malformaciones similares
en el sistema nervioso y la piel.

Como sunombre lo indica,los rizos prepapilares o prerretinianos,
se superponen al disco 6ptico; fueron considerados por muchos afios
como una involucién incompleta del sistema hialoideo, aunque hoy
dia no se tienen como tales.

Figura 8.24. (1,2,3 y 6) Bucles prepapilares. (4) Bucle enfocado al nivel de
la retina, y (5). Enfoque mads anterior en el vitreo.
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A la oftalmoscopia se observan como bucles o rizos arrollados
0 no sobre si mismos en forma de tirabuzén o espiral, con una rama
ascendente y otra descendente, extendiéndose hacia la cavidad vitrea
varios milimetros probablemente a través del canal de Cloquet y no
son observados en el vitreo anterior. En cerca de 30 % de los casos
suelen estar rodeados en su base por un tejido glial blanquecino, y
en cerca de la mitad, si son arteriolares pueden presentar pulsacion.
Hasta en un 17 % pueden ser bilaterales y la asociacién con arteriolas
ciliorretinianas de gran desarrollo es muy comun. Es dificil discernir
por su aspecto si son arteriolares o venulares, debido a que en esta
situacion las arteriolas se aprecian mas oscuras. Antes del advenimiento
de la angiografia fluoresceinica se pensaba que un 85 % eran arteriales;
el estudio confirmé que porcentaje mayor del 95 % son realmente
arteriales (116).

Sus complicaciones son inusuales e incluyen obstruccién en
la distribucién el rizo quizd debido a turbulencia, amaurosis fugax,
hemorragia vitrea e hifema. Por su parte, los rizos venulares son
mucho maés raros que su contrapartida arteriolar y generalmente se
elevan menos; ademas, difieren en que irrigan més a menudo la porcién
superior de la retina (116).

Existen al menos tres sindromes anatomoclinicos caracterizados
por la asociacion de anomalias vasculares cutdneas, intracraneales y
oculares. Sonellos,los sindromes neurocutaneos de von Hippel-Lindau,
Sturge-Weber-Dimitri y Bonnet-Dechaume-Blanc (también llamado
de Wyburn-Mason). En esta ultima enfermedad el aspecto aislado del
fondo del ojo es diagndstico, caracterizandose por la existencia de un
angioma racemoso, condicion descrita por Breschet en 1832 con el
nombre de aneurisma cirsoide, y mas tarde designado por Virchow en
1867 como aneurisma racemoso, indicando que se trataba de una rara
anomalia congénita caracterizada por comunicaciones arteriovenosas
directas que producian dilatacion y tortuosidad de arteriolas y vénulas
retinianas pudiendo ocupar toda la extension del arbol retiniano o estar
limitadas a un territorio restringido.

En 1937 Bonnet, Dechaume, y Blanc (1) apreciaron la relacién
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Figura 7.25. 1) Esquema copiado y modificado de Mann: Desarrollo fetal,
arteria hialoidea, papila de Bergmeister, rizo prepapilar. 2) Oclusion de un
rizo arteriolar con infarto isquémico. 3 y 4) Oclusion de un rizo arteriolar
prepapilar con infarto isquémico en dos tiempos de evolucién durante una crisis
migrafiosa con aura visual prolongada en un paciente de masculino de 19 afios.

existente entre estos cambios vasculares de la retina y aquellas otras
intracraneales y de los tegumentos al describir dos jovenes pacientes
con hemorragia cerebral por rotura de un angioma y la presencia de un
aneurisma racemoso en la retina ipsolateral. En su reporte se refieren
al caso de Webe (1923) (2), un paciente con aneurisma racemoso
retiniano, proptosis y hemorragia nasal recurrente. No obstante, la
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publicacién de Wyburn-Mason en 1943 (3) reescribiendo esta misma
asociacion de lesiones tuvo una mayor difusién y su nombre ha sido
perpetuado en el sindrome previamente descrito por los autores
franceses. Vale decir pues, que el nombre correcto para el cuadro
que nos ocupa seria el de Bonnet, Wyburn-Mason (BW-M) también
llamado malformacién vascular retino-cefalica unilateral congénita o
angiomatosis racemosa, una condicion esporadica caracterizada por
la presencia de una malformacién arteriovenosa comprometiendo el
cerebro —especialmente el mesencéfalo—, laretina y ocasionalmente
la piel de la cara (118-120).

Figura 7.26. 1,2) Aneurisma cirsoide —fistula arteriovenosa- en un paciente
con sindrome de Bonnet, Wyburn-Mason. 3) Hemangioma del disco 6ptico.

1F. Persistenciade la arteria hialoidea,remanentes del sistema hialoideo
y persistencia del vitreo primario hipertréfico

Durante la embriogénesis, la arteria hialoidea da origen a la vasa
hyaloidea propria que nutre el vitreo primario, y la tinica vasculosa
lentis que nutre el cristalino. Este grupo de vasos involucionan y
seguidamente lo hace la arteria hialoidea a los 8,5 meses de gestacion;
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no obstante, en un 3 % de neonatos a término persiste y contiene
sangre. Su aspecto oftalmolégico es el de un vaso tnico y sinuoso
que partiendo del disco 6ptico a través del canal de Coloquet se inserta
en la cipsula posterior del cristalino; usualmente no contiene sangre,
aunque ocasionalmente puede contenerla. Su punto de insercién en la
capsula es llamado punto o mancha de Mittendorf. Puede confundirse
con un rizo vascular, sin embargo, no son tan largas.

Figura 7.27. Remanentes del sistema hialoideo ascendiendo hacia el vitreo
posterior via canal de Cloquet —exangiie-

Figura7.28. Remanentes del sistema hialoideo de gran desarrollo —exangiies —
y vitreo primario persistente hipertréfico.
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Consideraciones finales

Brodsky (6), enuncia cuatro tutiles conceptos generales en
la evaluacién y conduccién terapéutica de nifilos con anomalias
congénitas del disco 6ptico: 1) Silaanomaliaes bilateral, el diagndstico
usualmente se realiza en la infancia, por coexistir con baja visién y
nistagmo ; si es unilateral, se
manifiesta en la edad preescolar con esotropia sensorial. 2) Suelen
ser comunes los defectos asociados en el sistema nervioso central.
Los microdiscos (HNO) se asocian a variadas malformaciones de
los hemisferios cerebrales, infundibulo hipofisario y estructuras
mediales (septum pellucidum, corpus callosum). Los macrodiscos
con la configuracién “morning glory” se asocian a encefalocele basal
transesfenoidal; si son colobomatosos, con anomalias sistémicas (5,6).
Laresonanciamagnéticacerebral estd indicada para pesquisarlos citados
cambios. 3) La visién cromética determinada con ldminas pseudo
isocrométicas de Ishihara o similares, a diferencia de los pacientes
con neuropatias adquiridas donde usualmente esti profundamente
perturbada, estd relativamente preservada en estas anomalias. 4) La
existencia de cualquier anomalia estructural ocular capaz de reducir
la agudeza visual en un nifio, puede conducir a ambliopia; asi, que el
tratamiento oclusivo debe intentarse cuando la anomalia sea unilateral
y la visién esté disminuida, no importando el nivel de su compromiso
ni la presencia de un defecto pupilar aferente relativo (3,6).
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