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Congenital glaucoma. Presentation of a case.

AUTORAS

Dra. Hilda Alvarez de la Campa Gil. (1)
E-mail: genetica.mtz@infomed.sld.cu
Dra. Milaydi Moreira Gonzalez. (1)
Dra. Dayri L. Falcon Rodriguez. (2)
Lic. Claribel Lugo Rodriguez.(3)

(1)Especialista de | Grado en Medicina General Integral. Master en Asesoramiento Genético.Policlinico
Docente " Dr. Ramoén Martinez". Varadero

(2)Especialista de | Grado en Genética Clinica. Profesora Instructora.Centro de Genética
Provincial.Matanzas.

(3) Master en Asesoramiento Genético.Licenciada en Enfermeria.Policlinico Docente "Dr.Ramén
Martinez".Varadero

RESUMEN

Por no conocer ningun caso presentado en la provincia de Matanzas desde que comenz6 a brindar sus
servicios la especialidad de Genética Clinica, se realiz6 una revisién bibliografica sobre Glaucoma
Congénito, a punto de partida de un nifio nacido a término en el afio 2006 en el area de salud de
Varadero, con diagndstico al nacimiento, tratamiento quirdrgico y seguimiento por equipo
multidisciplinario. Se brinddé asesoramiento genético a la familia y tratamiento psicoldgico, apoyandonos
en los principios basicos de este proceso y mostrando la interrelacion dinAmica entre sus elementos.
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INTRODUCCION

Glaucoma se refiere a un grupo de trastornos que causan dafio en el nervio 6ptico, el cual lleva la
informacioén visual del ojo al cerebro. Este dafio causa pérdida de la vision , la cual puede progresar
hasta la ceguera . Se describen cuatro tipos principales y todos se caracterizan por presion elevada en el
globo ocular, condicién conocida como aumento de la Presiéon Intraocular (P10).

. Glaucoma de angulo abierto (crénico)
. Glaucoma de angulo cerrado (agudo)
o Glaucoma congénito

. Glaucoma secundario

El Glaucoma representa la tercera causa de ceguera en la poblacion infantil y los factores de riesgo
dependen del tipo especifico. (1-3)

El tipo Congénito presente al momento de nacer es el resultado del desarrollo anormal de los canales de
flujo de liquido del ojo, e | mas frecuente es el Congénito Primario (50 %), pero es, de todas maneras,
una enfermedad excepcional y hasta un 30 % puede ser heredado de forma autosémica recesiva de baja
penetrancia, lo que debe diferenciarse del Glaucoma juvenil de herencia autosbmica dominante que esta
ligado al brazo corto del cromosoma 1 11. (4,5)
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Taylor reporta que mas del 50 % de los casos de glaucoma congénito se asocian a trabeculodisgenesia
aislada, no asociada a otras anormalidades del desarrollo ocular. (6)

Tiene una incidencia reportada en estudios europeos de 1: 12.500 nacidos vivos y en nuestro medio
afecta a 1 de cada 15000 nifios, el 65 % de los enfermos son varones y se afectan los dos ojos en el 75
% de las ocasiones, aunque el grado de gravedad es diferente en cada uno. (1,3,5)
Hay tres manifestaciones clasicas y la presencia de cualquiera de ellas hace sugerir la sospecha de
glaucoma:

e Lagrimeo excesivo (epifora)

e Rehuir de la luz (fotofobia). Aparece después de varios meses de vida y se acompafia generalmente
de una constriccion involuntaria de los parpados (blefaroespasmo).

e Ojos grandes. El aumento de la PIO provoca un agrandamiento del globo ocular y, por tanto, de la
cornea. (2-4)

El diagndstico se debe basar no s6lo en la PIO (presiones mayores de 21 mm Hg) sino también en los
hallazgos de la clinica relacionados con la elevacion de la presién ocular y en la documentacion de la
trabeculodisgenesia en el examen del angulo. Excavaciones mayores a 0.3 deben considerarse
sospechosas.

El manejo del glaucoma pediatrico es fundamentalmente quirargico, pero se puede utilizar hipotensores
oculares para disminuir el dafio preoperatorio y reducir el edema corneal antes de la cirugia. La
medicacion también puede utilizarse postoperatorio en casos en que la PIO no esté controlada
adecuadamente. (7-12)

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino, nacido de parto fisiolégico, con buen peso al nacer, proveniente del municipio de
Varadero, el cual fue valorado por equipo multidisciplinario, pues al examen fisico presenta fotofobia,
edema, turbidez y color azulado de la cérnea en ambos ojos.

Gestante de 18 afos que fue remitida a la captacibn de su embarazo a la consulta de Genética
Comunitaria, donde se clasifica como RGI por su edad, a la anamnesis no se recogié ningun dato
positivo de trastornos genéticos; ni exposicion a agentes teratgénicos. Su evolucion durante el embarazo
asi como los Ultrasonidos (US) realizados a las 12, 18 y 22 semanas fueron normales, al igual que los
US evolutivos. AFP: 1.2, Electroforesis de Hb: AA y Eco: normal.

Al nacimiento del nifio se realiza nuevamente interrogatorio minucioso por la especialista en genética
clinica, acerca de antecedentes de glaucoma en la familia u otra enfermedad genética, asi como
exposicion a agentes teragénicos, no recogiéndose datos de interés. Se les informa a los familiares de la
presencia de Glaucoma Congénito en el nifio cuyo diagnoéstico se corrobor6 por el oftalmélogo, el cual
remitié al nifo para La Habana donde se realizé el tratamiento quirdrgico. Se brindé asesoramiento
genético acerca de la afeccidén, su evolucién y pronéstico, asi como su seguimiento en las diferentes
etapas de su vida.

T
L AN )"

DISCUSION

El glaucoma es responsable de discapacidad visual, por lo que su diagnéstico y tratamiento precoz son
imprescindibles. En este caso se podria pensar en la existencia de otras enfermedades genéticas que
cursan con ceguera como la galactosemia, la cual se descarta porque el nifio tiene prueba del Taldn al
5to. dia con resultados negativos. Hace pensar que la gestante pudo estar expuesta a agentes
infecciosos como rubéola y sifilis, pero no se recoge al interrogatorio datos positivos al respecto, lo que
se corrobora con la clinica y serologias negativas en los tres trimestres del embarazo respectivamente.
Otros agentes teratogénicos como Citomegalovirus, Herpes virus y Toxoplasma se descartan porque se
realizaron estudios en el IPK, los cuales fueron negativos y ademas los dafios provocados por estos
agentes cursan también con microcefalia o hidrocefalia, corioretinitis, sordera y microftalmia.
Por lo poco frecuente de esta enfermedad, la cual constituye causa de discapacidad, se cree necesario su
diagndstico y tratamiento temprano para un mejor pronéstico y asesoramiento.
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SUMMARY

Finding no case in the province of Matanzas since the service of the specialty of Genetic Clinic was open,
we carried out a bibliographic review on congenital glaucoma after a child was born in term in 2006 in
the health area of Varadero, with diagnosis at born, surgical treatment and follow up by a
multidisciplinary team. We offered the family genetic assessment and psychological treatment, on the
bases of the main principles of this process and showing the dynamic interrelation between these
elements.
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