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Resumen

Las cataratas son una causa importante de discapacidad visual en la poblacidn pediatrica en
todo el mundo y pueden afectar significativamente el neurodesarrollo de un nifio. Constituyen
un problema fundamental en cuanto a su manejo y una de las causas mas relevantes de ceguera
tratable en los paises desarrollados y en vias de desarrollo. La trisomia 21 es la cromosomopatia
mas frecuente, de caracteristicas fenotipicas determinadas con un 60% de anormalidades ocula-
res, entre las que se destacan las ametropias, queratocono y las cataratas. El diagndstico clinico
y la identificacidn temprana del tipo de cataratas, junto con intervenciones clinicas y tratamien-
tos precoces, son claves para lograr resultados dptimos. Se presenta el caso de un recién nacido
con sindrome de Down y catarata congénita bilateral y su manejo inicial.
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Summary

Cataracts are a major cause of visual impairment in the pediatric population worldwide and can
significantly affect a child’s neurobiological development. Congenital cataract management
can become a very important problem and is one of the most important causes of blindness

in developed and developing countries. Trisomy 21 is the most common chromosomal disease
and it has certain phenotypic characteristics and 60% ophthalmic abnormalities, such as, ame-
tropia, keratoconus and cataracts.

The diagnosis is fundamentally clinical. Early identification, diagnosis, and appropriate clinical
care are key to achieve optimal results. We present the case of a newborn with Down syndro-
me who was diagnosed with an early bilateral congenital cataract.
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Resumo

A catarata é uma das principais causas de de-
ficiéncia visual na populagdo pedidtrica no
mundo e pode afetar significativamente o
neurodesenvolvimento de uma crianga, além
de constituir um problema fundamental em
termos de sua gestao e é uma das causas mais
relevantes de cegueira tratdvel em paises des-
envolvidos e em desenvolvimento. Trissomia
21 é a cromossomopatia mais frequente e tem
determinadas caracteristicas fenotipicas com
60% de altera¢des oculares, como a ametro-
pia, ceratocone e catarata. O diagndstico cli-
nico e a identificacdo precoce do tipo de cata-
rata, juntamente com intervencdes clinicas e
tratamento precoces, sdo fundamentais para
alcancar os melhores resultados. Apresenta-
mos o caso de um recém-nascido com sindro-
me de Down e catarata congénita bilateral e
seu manejo inicial.

Palavras chave: Catarata bilateral
Sindrome de Down

Introduccion

Los niflos con sindrome de Down (SD) presentan
caracteristicas fenotipicas especificas junto con di-
versas malformaciones asociadas, como cardiacas,
digestivas, cerebrales, renales y oculares, entre otras.
Un 60% de las malformaciones en el SD suelen ser
las oculares. Entre ellas, las ametropias (miopias y
astigmatismo), queratocono y las cataratas son las de
mayor prevalencia. A su vez, estas ultimas son clasi-
ficadas segun su tiempo de aparicion en congeénitas,
de la infancia, la adolescencia y la adultez, con una
variabilidad de presentacion entre 3% a 20% tanto
unilaterales como bilaterales. El porcentaje de cata-
ratas congénitas (CC), representa de 3% a 5% siendo
asi la presentacion menos frecuente dentro de este
sindrome™.

Seglin su constitucion morfologica las CC se
clasifican en: polar anterior, polar posterior, centra-
les (pulverulento, nuclear total, zonular o lamelar)
y totales. Cuanto mas central y posterior es la CC
respecto a la macula mas ambliopizante es, es decir
presenta mayor compromiso visual, por lo tanto re-
quiere una resolucion quirrgica mas rapida®. Cabe
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destacar también que el mayor compromiso del eje
visual y la extension de la catarata implica priorizar la
resolucion quirurgica temprana. Segin su extension
topografica, las CC de ubicacion central representan
mas transcendencia que las de ubicacion periférica.
La Sociedad Argentina de Oftalmologia Infantil las
clasifica seglin su diametro menor o mayor a 2,5 mm,
siendo estas ultimas todas indicaciones quirtrgicas
tempranas.

La CC bilateral es una prioridad oftalmologica
que debe ser operada tempranamente en los primeros
meses de vida, ya que con posterioridad la ambliopia
por deprivacion generard nistagmus, prondstico vi-
sual reservado y baja agudeza visual final. Su identifi-
cacion temprana, diagnostico y adecuado tratamiento
es la clave para obtener resultados 6ptimos®. Repre-
senta un desafio para el médico especialista, no solo
por su resolucion quirdrgica a corto plazo sino por su
seguimiento y manejo posoperatorio, que es de suma
relevancia para su tratamiento.

Caso clinico

Paciente de sexo masculino, edad gestacional 38 se-
manas, con peso adecuado, madre con 41 afios, ter-
cigesta, con dos hermanas por via materna sanas,
embarazo controlado, sin antecedentes prenatales de
relevancia presentando ecografia de las 12 semanas
con translucencia nucal en rango normal y serologias
para HIV, HBYV, toxoplasmosis, sifilis y Chagas no
reactivas. Nace por cesarea en otra institucion. Diag-
noéstico clinico post natal de SD. Se realiza fondo de
ojo donde se observa opacidad cristalineana con re-
flejo rojo (RR) negativo con diagnoéstico clinico de
CC bilateral. No presenta antecedentes familiares de
cataratas. Fue otorgada el alta sanatorial a los tres dias
de vida, sin seguimiento adecuado.

Ingresa a nuestra institucion al quinto dia de vida
por hiperbilirrubinemia y regular progreso de peso.
Durante la internacion se inicia el tratamiento del
paciente, su evaluacion y enfoque multidisciplina-
rio, incluyendo el servicio de oftalmologia, genética,
cardiologia, diagnostico por imagenes, infectologia
y endocrinologia. Se solicitan serologias para herpes
S., sarampion, parvovirus 19 y rubéola, que resultan
no reactivas, y citomegalovirus en orina con resultado
negativo. Es evaluado por genética clinica, que infor-
ma fenotipo compatible con SD, cariotipo bandeo G,
47, XY, +21. A nivel oftalmolédgico se procede a una
examinacion externa con lupa de 28 dioptrias, biomi-
croscopia, fondo de ojo y se realiza como método com-
plementario ecografia para evaluacion del segmento
posterior del ojo, concluyendo en el diagndstico de
catarata nuclear central bilateral (figuras 1 y 2). A nivel
sistémico no se detecta otro tipo de malformaciones o
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Figura 1. Cavidad vitrea acUsticamente vacfa. Se detecta marcado aumento de reflectividad en la capsula

posterior del cristalino. No se detecta banda de fibrosis retrolental, solo espesamiento capsular. Cuadro
ecografico compatible con catarata congénita.
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Figura 2. Cavidad vitrea aclsticamente vacia. Se detecta marcado aumento de reflectividad en la capsula

posterior del cristalino. No se detecta banda de fibrosis retrolental, solo espesamiento capsular. Cuadro
ecografico compatible con catarata congénita.
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alteraciones asociadas al SD. Se otorga egreso sanato-
rial al octavo dia de vida con seguimiento oftalmologia
infantil. Se realiza cirugia de cataratas congénitas a las
9 semanas y 12 semanas de vida, ojo derecho e izquier-
do respectivamente, procedimiento bien tolerado, sin
complicaciones. La intervencion realizada fue lensec-
tomia, capsulotomia posterior y vitrectomia anterior en
ambos ojos. Posterior a la intervencion se indico lentes
de contacto, rehabilitacion visual y seguimiento pro-
gramado. La colocacion de un lente intraocular, debido
al crecimiento ocular continuo y sus complicaciones,
no es recomendado antes del afio de vida, se programa-
ra con posterioridad.

Discusion

La prevalencia global de CC se encuentra estimada de
1 a 4 por cada 10.000 nifios en paises desarrollados y
de 5 a 15 por cada 10.000 nifios en paises en vias de
desarrollo. Representa 13% de las causas de disminu-
cion visual en niflos y se considera como la causa mas
frecuente de deprivacion visual tratable. En América
Latina se estima que 1 de cada 300 nacimientos por
afio presenta CC y es responsable del 20% de las cau-
sas de ceguera en la infancia®.

Las CC resultan de multiples causas, tales como
historias familiares de CC, enfermedades infecciosas
asociadas tipo TORCHS, enfermedades metabolicas
y sindromes genéticos, sobre todo el SD®.

La asociacion de cataratas con SD es variable,
presentandose en la infancia, adolescencia y en la
adultez, siendo la CC bilateral de aparicion temprana
la menos frecuente.

La visualizacion del perfil facial, las orbitas y los
cristalinos forman parte de la recomendacion para la
evaluacion de la cara fetal en el examen rutinario de
la ecografia morfoldgica del segundo trimestre o scan
fetal realizado durante el embarazo. Se resalta la fa-
cilidad de la técnica y su observacion prenatal, que
conlleva a una pérdida del diagnostico oportuno®.

En el recién nacido se presenta como leucocoria
(pupila blanca), que es la alteracion o ausencia del
RR. En condiciones normales este reflejo (test de
Bruckner) se obtiene en un ambiente semioscuro con
un oftalmoscopio a una distancia de 30 cm, es rojizo
y simétrico. Debido a la facilidad de este testeo y su
sencillez, puede ser realizado en todo recién nacido
por un pediatra o médico de atencion primaria. Se re-
comienda efectuar la exploracion RR antes del alta de
neonatologia, y de presentar un RR anormal o ausente
su derivacion temprana a un oftalmologo®”.

Estos procedimientos resultan imprescindibles
para el diagnostico precoz ya que son sencillos, y el
no realizarlo conlleva a consecuencias irreversibles
como la ambliopia.
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Al presentar un RR ausente, con fondo de ojo sin
visualizacion debido a la catarata nuclear central bi-
lateral, la ecografia es una herramienta muy util para
la valoracion clinica y el diagnostico de procesos que
afectan el polo posterior del ojo. Permite también
descartar asociaciones con otras patologias®.

Una vez diagnosticado, es crucial la edad del pa-
ciente para realizar la cirugia, ya que muy temprana-
mente pueden presentar como complicacion principal
glaucoma, y después de una postergacion nistagmus,
estrabismo y llevar a la ambliopia®. Esta ambliopia,
al ser causada por deprivacion, justifica el inicio de
las acciones tempranamente

Se recomienda realizar el procedimiento quirurgi-
co de las CC unilaterales entre las 6 y 8 semanas y las
bilaterales entre las 6 y 10 semanas de vida respec-
tivamente, con un periodo entre 1 a 3 semanas entre
lensectomia para cada 0jo®.

Los oftalmologos se enfrentan a muchos desa-
fios en el manejo de CC, y los resultados no son a
menudo los ideales Es importante comprender que
la extraccion de cataratas en un bebé no es un evento
estatico, pero tiene un impacto significativo sobre
las estructuras oculares y su posterior crecimien-
to1%1D, Resaltamos que el seguimiento posoperato-
rio es tan o mas importante que la propia cirugia.
Implica una gran complejidad debido al cambio de
correccion optica que presentan a lo largo del tiem-
po, el uso de gafas, lentes de contacto y su manejo
tanto para el paciente como para los padres, y mas
en paciente con SD.

La CC precisa un enfoque multidisciplinario. Es
importante el diagnostico prenatal con ecografia, mas
en pacientes con riesgos asociados como cromoso-
mopatias, enfermedades infecciosas tipo TORCHS,
gestantes con historia familiar de cataratas congéni-
tas u otras anomalias oculares. Realizar evaluacion en
la internacion conjunta mediante un RR y evaluacion
posterior con oftalmologia. El manejo de CC plan-
tea desafios inicos debido al desarrollo visual y al
crecimiento ocular. La inmediata respuesta y el abor-
daje temprano permitiran darles mejores resultados a
nuestros pacientes.
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