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COMUNICACION CORTA

ANIRIDIA, GLAUCOMA CONGENITO, CORNEAS OPACAS
EN RECIEN NACIDO

ANIRIDIA, CONGENITAL GLAUCOMA AND WHITE CORNEAS
IN A NEWBORN BABY

DIAGO T!, HARTO M2, SERRA 12, PARDO D!, MONTERO J', DIAZ-LLOPIS M?

RESUMEN

Caso clinico: Presentamos el caso de un recién naci-
do en el que observamos aniridia, glaucoma congé-
nito y corneas edematosas, sin aclaramiento de la
cornea tras cirugia de glaucoma, en el que se plantea
una queratoplastia. No presenta patologia sistémica
acompaiiante ni delecion del cromosoma 11.
Discusién: Es importante realizar una buena explo-
raciéon oftalmoldgica y sistémica en pacientes
recién nacidos con aniridia, debido a la patologia
que pueden asociar. Presentamos un caso tan poco
frecuente, en el que coexisten aniridia, glaucoma
congénito y corneas opacas en un recién nacido tan
s6lo referenciado dos veces anteriormente en la lite-
ratura segin nuestro conocimiento.

Palabras clave: Aniridia, glaucoma, cérnea, recién
nacido.

ABSTRACT

Case report: We present the case of a newborn
baby in whom we observed aniridia, congenital
glaucoma and edematous corneas, without clearan-
ce of the cornea after glaucoma surgery, and in
whom a keratoplasty was considered. The patient
had no evidence of systemic diseases and no dele-
tion of chromosome 11.

Discussion: It is important to perform a thorough
ophthalmological and systemic exploration in new-
born patients with aniridia due to other diseases that
can be associated with it. We present the unusual
case in which aniridia, congenital glaucoma and
white corneas coexisted in a newborn baby. To our
knowledge, such cases have only been reported twi-
ce before in the literature (Arch Soc Esp Oftalmol
2009; 84: 573-576).
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INTRODUCCION

La aniridia es una enfermedad poco frecuente,
normalmente bilateral, que se caracteriza por una
hipoplasia del iris (1,2). La prevalencia es de 1 caso
cada 50.000 a 1 caso cada 100.000 (3).

La aniridia es de herencia familiar en dos tercios
de los casos, con transmision autosémica dominan-
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te y penetrancia completa. El gen que se afecta en
la aniridia familiar es el PAX6 en la rama corta del
cromosoma 11 (1).

Al practicar una gonioscopia observaremos un
muién rudimentario de iris, incluso en los casos
mas extremos. En estos pacientes suele ser frecuen-
te la asociacion a una hipoplasia foveal e hipoplasia
del nervio dptico.
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Progresivamente también son comunes la apari-
cion de cataratas, glaucoma y opacidad de la c6r-
nea. El glaucoma suele presentarse con el tiempo
debido al cierre progresivo del dngulo conforme
éste se va ocluyendo por el mufién rudimentario
de iris. La cérnea progresivamente puede verse
afectada e ir opacificdndose. Es rara la presencia
de glaucoma y opacificacién corneal en el
momento del nacimiento en pacientes con aniridia
(1,2).

CASO CLINICO
Antecedentes personales

Paciente varén nacido mediante cesarea (embara-
zo controlado, no infeccién prenatal ni perinatal) a
las 36 semanas de gestacion.

El paciente fue derivado a nuestro centro por sos-
pecha de glaucoma congénito bilateral a los tres
dias del nacimiento.

Exploracion oftalmolégica

A la exploracién oftalmolégica bajo anestesia
general se objetivé una presion intraocular de
27 mmHg mediante tonometria de Perkins en
ambos ojos, un didmetro corneal de 11,5 mm, una
gran opacidad corneal y una aniridia bilateral.

Tratamiento

Se procedi6 a la realizacion de una trabeculecto-
mia bilateral a las XII, con colgajo escleral triangu-
lar y colgajo conjuntival con base en férnix. No se
utilizé ninglin antimitotico.

Evolucion

A los 15 dias se le realiz6 una exploracion oftal-
moldgica bajo sedacién en la que se apreciaba una
persistencia de la opacidad corneal (figs. 1y 2) y
una presion intraocular de 17 mmHg en ojo derecho
y de 14 mmHg en ojo izquierdo.

Se plantea la posibilidad de practicar una quera-
toplastia, debido a la persistencia del edema corne-
al en ambos 0jos.

Fig. 1: Ojo derecho tras un mes de la trabeculectomia.

Estudio genético

Se valoré la presencia de posibles deleciones o
duplicaciones genéticas mediante la técnica MLPA
(Multiples Ligation-dependent Probe Amplificac-
tion), empleando la mezcla de sonda SALSA P245.
Este método permite valorar, entre otros, la dosis
del gen PAX 6 en la region cromosémica 11pl13,
cuya delecién ocasiona aniridia y otras alteraciones
oculares.

Todas las sondas empleadas mostraron una inten-
sidad relativa normal en la muestra estudiada, por lo
que se descart6 que el paciente presentara la dele-
cién que predispone al sindrome WAGR.

DISCUSION

La aniridia es una enfermedad poco frecuente
que se caracteriza por un iris hipoplasico y que pue-
de asociarse a otras anomalias oculares como hipo-

Fig. 2: Ojo izquierdo tras un mes de la trabeculectomia.
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plasia de nervio 6ptico, hipoplasia foveal, cataratas,
glaucoma y puede también asociarse a alteraciones
sistémicas tales como anomalias en el aparato geni-
tourinario, tumor de Wilms y retraso mental, dando
lugar al llamado sindrome de WAGR (tumor de
Wilms, aniridia, alteraciones en el aparato genitou-
rinario y retraso mental).

Es una enfermedad congénita cuya presentacion
puede ser esporddica o hereditaria familiar. El gen
defectuoso es el PAX6, encargado del desarrollo
ocular, presente en el cromosoma 11p13 (4).

Al realizar una bisqueda bibliografica en MEDLI-
NE aparecen tan sélo 2 referencias que presenten
todas las caracteristicas oftalmoldgicas de nuestro
paciente: Aniridia, cérneas edematosas y glaucoma
congénito en recién nacido (3,5). Lee et al presentan
un caso con las caracteristicas anteriormente citadas
en un paciente con sindrome de Brachmann-de Lan-
ge (sindrome Cornelia de Lange), el cual pertenece al
grupo de sindromes con multiple anomalias congéni-
tas y retraso mental. El paciente del que hacen men-
cion fue sometido a multiples cirugias: valvula de
Ahmed, queratoplastias penetrantes. Este paciente a
la edad de 5 afios y medio de edad consigui6 una cor-
nea transparente en un ojo y una ambliopia en el con-
tralateral debido a un fallo en el injerto debido a
infecciones recurrentes (5).

Lise-Schneider B et al muestran el caso de dos
hermanas en el que una de ellas presentaba un glau-
coma congénito con edema corneal y aniridia bila-
teral, no teniendo afectado el PAX6, y la otra her-
mana presentaba un glaucoma congénito con edema
corneal sin aniridia (3).

En nuestro caso, la tensién ocular se mantiene
controlada , pero dicho control no ha tenido ningin
efecto sobre el aclaramiento de la cdrnea, por lo que
el edema corneal creemos que es debido a una ano-
malia corneal asociada a la aniridia.

En los pacientes afectos de aniridia la queratopa-
tia suele aparecer en la infancia tardia, no en el
nacimiento. Esta situacién es debida a una insufi-
ciencia de las células madre limbares dando lugar a
la imposibilidad de regeneracion del epitelio corne-
al, produciendo una vascularizacién de la cérnea y
un tapizado de la misma por epitelio conjuntival (2).

Se plantea la posibilidad de realizar una querato-
plastia dada la afectacion central de ambas cérneas.
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