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Resumen

Introduccioén: el screening oftalmoldgico neonatal (SON) tradicionalmente se basa en la prueba
del reflejo rojo (PRR) para evaluar la transparencia de los medios oculares. No obstante, esta he-
rramienta presenta limitaciones en la deteccién de patologias del segmento posterior, como las
distrofias retinianas hereditarias.

Objetivos: describir un caso clinico de vitreorretinopatia exudativa familiar (VREF) diagnosticada
en el periodo neonatal, subrayando la importancia de incluir el examen de fondo de ojos en el
tamizaje ocular sistematico.

Caso clinico: neonato a término, con hallazgos compatibles con VREF detectados mediante exa-
men de fondo de ojos realizado en el SON. El diagndstico se confirmé mediante analisis genético,
que evidencié mutaciones en los genes FZD4 y TSPAN12. Se realizd tratamiento con fotocoagula-
cién laser, logrando el control de la enfermedad proliferativa.

Conclusiones: la incorporacién del fondo de ojos con dilatacién pupilar en el SON permite el diag-
ndstico temprano de enfermedades retinianas tratables, favoreciendo una intervencién oportu-
na y mejorando el prondstico visual.
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Summary

Introduction: neonatal ophthalmological
screening (NOS) traditionally relies on the
red reflex test (RRT) to evaluate the clarity
of ocular media. However, this screening
tool has limitations in detecting posterior
segment pathologies, such as inherited retinal
dystrophies.

Objectives: describe a clinical case of familial
exudative vitreoretinopathy (FEVR) diagnosed
in the neonatal period, highlighting the
importance of including fundus examination in
systematic ocular screening.

Case report: a full-term neonate presented
with findings consistent with FEVR detected via
fundus examination during NOS. The diagnosis
was confirmed through genetic analysis, which
revealed mutations in the FZD4 and TSPAN12
genes. Laser photocoagulation treatment
was performed, achieving disease control and
stabilizing the proliferative retinopathy.
Conclusions: incorporating dilated fundus
examination into NOS enables the early
diagnosis of treatable retinal diseases,
facilitating timely intervention and optimizing
visual outcomes.

Key words: Familial Exudative
Vitreoretinopathies
Retinal Dystrophies
Diagnostic Techniques
Ophthalmological

Resumo

Introducgdo: a triagem oftalmoldgica neonatal
(TON) baseia-se tradicionalmente no teste
do reflexo vermelho (TRV) para avaliar a
transparéncia dos meios oculares. No entanto,
essa ferramenta apresenta limitacdes na
deteccdo de patologias do segmento posterior,
como as distrofias retinianas hereditarias.
Objetivos: descrever um caso clinico de
vitreorretinopatia exsudativa familiar (VREF)
diagnosticadano periodoneonatal, ressaltando
a importancia de incluir o exame de fundo de
olho na triagem ocular sistematica.
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Relato de caso: neonato a termo, com achados
compativeis com VREF detectados por meio
do exame de fundo de olho realizado na TON.
O diagndstico foi confirmado por andlise
genética, que evidenciou mutagdes nos genes
FZD4 e TSPAN12. Realizou-se tratamento com
fotocoagulagdo a laser, alcancando o controle
da doenca proliferativa.

Conclusées: aincorporagao do exame de fundo
de olho com dilatag¢do pupilar na TON permite
o diagndstico precoce de doengas retinianas
tratdveis, favorecendo uma intervencdo
oportuna e melhorando o progndstico visual.

Palavras chave: Vitreorretinopatias
Exsudativas Familiares
Distrofias Retinianas
Técnicas de Diagndstico
Oftalmoldgico

Introduccion

La prueba del reflejo rojo (PRR) constituye una he-
rramienta util pero insuficiente como Unico método
de tamizaje ocular neonatal, ya que su sensibilidad
para detectar anomalias del segmento posterior es li-
mitada’~. En contraste, el examen de fondo de ojos
bajo dilatacion pupilar permite una evaluacion mas
completa, incluyendo la retina periférica y permite
detectar de forma temprana no solo la vitreorretino-
patia exudativa familiar (VREF), sino también otras
patologias tratables o con implicancias pronosticas
inmediatas (como retinoblastoma, PFV, Norrie, IP, o
ROP-like), mejorando la derivacion y la posibilidad
de intervenciones oportunas®.

La VREF es un trastorno vitreorretiniano heredita-
rio poco frecuente caracterizado por una angiogénesis
anormal que conlleva a una vascularizacion incomple-
ta de la retina periférica con la consecuente isquemia
retinalV. Este tejido avascular aumenta los niveles
intravitreos de factor de crecimiento vascular endo-
telial con el consecuente desarrollo de vasos de neo-
formacion, sangrado, traccion y desprendimiento de
retina. Los cuadros de fibrosis con desprendimiento
de retina son de alta complejidad con mal prondstico
visual posoperatorio. Se asocia a mutaciones en genes
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como FZD4, TSPANI12, LRP5 y NDP, con herencia
habitualmente autosomica dominante y penetrancia
variable.

El diagnéstico temprano es clave, ya que permite
iniciar tratamientos que pueden preservar la funcioén
visual y evitar complicaciones estructurales severas.

Caso clinico

Recién nacido a término (EG: 37 semanas, PN: 2920
g), Apgar 9/10, nacido por cesarea debido a colesta-
sis intrahepatica materna sin respuesta al tratamiento
médico.

Como parte del protocolo institucional de SON, se
realizd PRR y examen de fondo de ojos bajo dilata-
cion pupilar, identificandose hallazgos compatibles
con VREF bilateral:

Ojo derecho: papila de bordes netos, persistencia
de la vasculatura fetal, traccion vitrea temporal, vasos
en abanico.

Ojo izquierdo: papila divergente, macula con bri-
llo conservado, neovasos temporales en hora 9, retina
aplicada (Figura 1).

Se realizd interconsulta con genética médica y car-
diologia (se document6 foramen oval permeable y es-
tenosis de ramas pulmonares). La pesquisa auditiva
fue normal.

El examen oftalmoldgico de segunda opinion con-
firmo los hallazgos y la presencia de retina avascular
en zonas 2 y 3 en ambos ojos. Se indicod fotocoagula-
cion laser con 2540 disparos de laser diodo 832 nm.

El estudio genético confirmé mutaciones patogéni-
cas en FZD4 y TSPAN12. Tras 22 meses de segui-
miento, la retina se mantuvo aplicada, aunque con se-
cuelas estructurales como una placa fibrosa temporal
(Figura 2).

Figura 1. Examen de fondo de ojos del neonato (SON).

Discusién

El objetivo del SON es detectar precozmente anoma-
lias congénitas o adquiridas que puedan impactar ne-
gativamente en el desarrollo visual®. Si bien la PRR
ha sido util en la deteccion inicial de algunas patolo-
gias, diversos estudios han demostrado su baja sen-
sibilidad y especificidad, especialmente para lesiones
del segmento posterior®>,

Factores técnicos y anatomicos pueden condicionar
resultados falsos negativos o positivos, lo que limita
la efectividad del PRR como unico método de tami-
zaje>>9, En cambio, el examen de fondo de ojos con
midriasis permite detectar anomalias retinianas peri-
féricas, que suelen pasar inadvertidas con la PRR®,

Los principales diagnésticos diferenciales de este
hallazgo son:

- Retinopatia del prematuro (y variantes ROP-like
en RN a término), la cual puede presentarse excepcio-
nalmente en neonatos a término y simular el espectro
de la VREF.

- Enfermedad de Norrie y otras retinopatias relacio-
nadas con NDP, que pueden manifestarse con retino-
patia avanzada desde el nacimiento y pueden confun-
dirse con pseudoglioma/retinoblastoma.

- Persistencia de vasos fetales (persistent fetal vas-
culature, [PFV]), causa congénita de leucocoria y
traccion retiniana®?).

- Incontinentia pigmenti, con frecuentes manifesta-
ciones retinianas (areas avasculares, neovasculariza-
cion y riesgo de desprendimiento)%!?,

- Retinoblastoma, que siempre debe considerarse
ante leucocoria o hallazgos sugestivos y que requiere
estudio con imagen y evaluacion urgente!”.

En nuestro caso, los hallazgos corresponden a
VREEF, una patologia genética heterogénea, con mul-
tiples genes implicados y gran variabilidad fenotipi-

Figura 2. Test de Bruckner.

Test de Bruckner. OD: reflejo rojo+, 1b ambos ojos
reflejo rojo+, 1cy 1d, lesiones periféricas temporales
que no fueron detectadas mediante el test.
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cal®. También se identificaron mutaciones en FZD4
y TSPAN12, dos genes clave en la via de sefializacion
Whnt/Norrin, cuya alteracion conlleva una angiogéne-
sis retinal anormal®.

La deteccion neonatal permitié indicar un trata-
miento precoz con fotocoagulacion, que logré frenar
la progresion de la enfermedad. A pesar del prondstico
visual reservado, se logréo mantener la retina aplicada,
lo que representa un objetivo terapéutico primordial.

Conclusiones

El examen de fondo de ojos con dilatacion pupilar
deberia integrarse sistematicamente al SON, especial-
mente en unidades neonatales de alta complejidad. Su
incorporacion permite detectar de forma temprana no
solo VREF, sino también otras patologias tratables o
con implicancias prondsticas inmediatas (retinoblas-
toma, PFV, Norrie, IP, o ROP-like), mejorando la de-
rivacion y la posibilidad de intervenciones oportunas
y reducir las secuelas visuales a largo plazo. Por tanto,
el SON ampliado que incluye fondo de ojo dilatado
puede aumentar la sensibilidad para detectar lesiones
del segmento posterior que pasan inadvertidas con la
sola PRR®. Este caso destaca como la inclusion del
fondo de ojos en el tamizaje permitié una intervencion
oportuna en una distrofia hereditaria retiniana confir-
mada genéticamente, mejorando el pronostico estruc-
tural y funcional.
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