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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN

Historia del articulo: Caso clinico: Recién nacida de 20 dias de vida con nistagmo ocasional, de madre con dis-
Recibido el 16 de septiembre de 2010 plasia oculodentodigital. En el examen fisico se hallaban microcérneas veladas, nistagmo
Aceptado el 24 de abril de 2011 horizontal, tonometria de 35 en ojo derecho y 40 mm Hg en el izquierdo, fondo de ojo nor-
On-line el 14 de julio de 2011 mal; pirdmide nasal y narinas estrechas y sindactilia de los dedos cuarto y quinto de ambas

manos. Buena respuesta a trabeculectomia bilateral.

Palabras clave: Discusién: La displasia oculodentodigital es una enfermedad hereditaria con marcada hete-
Sindrome oculodentodigital rogeneidad fenotipica. La causa més frecuente de pérdida de visién es el glaucoma, siendo
Glaucoma necesario su diagnéstico temprano con un seguimiento continuo y controles periédicos de
Herencia la presién intraocular.
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Hereditary glaucoma associated with oculodentodigital dysplasia

ABSTRACT

Keywords: Case report: A newborn evaluated at 20 days old due to occasional nystagmus. Her mother
Oculodentodigital sindrome had presented with oculodentodigital dysplasia (ODDD) and glaucoma. The physical exami-
Glaucoma nation revealed opaque micro-corneas, and horizontal nystagmus. The tonometry showed
Inheritance 35mm Hg in OD and 40mm Hg in OS and the fundus examination was normal. She had

a narrow nasal bridge with narrow nostrils, and fourth and fifth finger syndactylyl in both
hands. A bilateral trabeculectomy was performed with a good response.
Discussion: ODDD is a rare autosomal dominant disease with heterogeneous phenotype
manifestations. The most frequent cause of loss of visual acuity is the glaucoma, requiring
long-term follow up with periodical control of the intraocular pressure (IOP).
© 2010 Sociedad Espanola de Oftalmologia. Published by Elsevier Espafa, S.L. All rights
reserved.

macizo facial, los ojos, los dientes y las extremidades, con una

Introduccion marcada heterogeneidad fenotipica intra e interfamiliar.
La displasia oculodentodigital es una enfermedad heredita- Las manifestaciones oftalmolégicas mas frecuentes son el
ria autosémica dominante que afecta al desarrollonormaldel ~ microftalmos y la microcérnea, siendo mds raros los casos
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Fig. 1 - Microcdrneas en la madre de la paciente.

con anomalias iridianas, cataratas y glaucoma secundario; las
alteraciones dentarias incluyen la hipoplasia y la coloracién
amarillenta de los dientes, mientras que la sindactilia bilate-
ral completa del cuarto y quinto dedo es la malformacién méas
caracteristica de las extremidades.

Caso clinico

Recién nacida a término que fue enviada para valoracién oftal-
moldgica a los 20 dias de vida por la aparicién de nistagmo
ocasional. Sumadre, sin antecedentes de importancia durante
el embarazo, habia sido operada de glaucoma a los 20 anos
de edad con trabeculectomia bilateral y cirugia reconstructiva
de sindactilia de manos (Figs. 1y 2). En el examen oftalmolé-
gico se observaban microcérneas con aspecto discretamente
velado, nistagmo horizontal ocasional, tono ocular digital
aumentado en forma bilateral y fondo de ojo (FO) con papi-
las de caracteristicas conservadas; y el examen fisico general
revelaba una pirdmide nasal estrecha con narinas estrechas y
alas nasales finas, micrognatia leve y sindactilia de los dedos
cuarto y quinto de ambas manos. Bajo sedacién, la tonome-
tria puso de manifiesto una presién intraocular (PIO) de 35 y
40 mm Hg en los ojos derecho e izquierdo, respectivamente, y
ademads se verificaron edema epitelial y nubéculas corneales
superficiales.

Se realiz6 una trabeculectomia bilateral con buen control
post-operatorio de la PIO, sin necesidad de farmacos tépicos

Fig. 2 - Resultado de la reconstruccién quirirgica de la
sindactilia de manos en la madre de la paciente.

Fig. 4 - Ojo izquierdo de la paciente con microcérnea,
ampolla plana y avascular.

adicionales. En la ultima exploracién oftalmolégica, a los
14 meses de vida, se hallaba en ortotropia, con buena fija-
cién y seguimiento de la luz, defecto refractivo de - 4 dioptrias
en ambos ojos, ampollas difusas y sin signos inflamatorios
(Figs. 3y 4), y se confirmaba el buen control de la PIO. En el FO
no se encontraron alteraciones de interés.

Discusién

La displasia oculodentodigital es una enfermedad heredita-
ria muy rara que se transmite principalmente con un patrén
autosémico dominante, siendo excepcionales los casos de
herencia autosémica recesiva. Estd causada por mutaciones
heterocigéticas en el gen GJA1, localizado en el cromosoma
6922-g23 y que codifica la proteina conexina 43 (Cx43), que
parece desempenar una funcién importante en el desarrollo
ocular.

Se caracteriza tipicamente por la alteracién del desarrollo
normal de la cara, los ojos, los dientes y las extremidades,
ademas de alteraciones auditivas y neurolégicas, aunque las
manifestaciones clinicas son muy variables, incluso entre los
miembros de una misma familia afectada.

La causa mas frecuente de pérdida de visién es el glau-
coma, aunque el tipo, la severidad y la edad de presentacién
son variables?; existiendo diversos mecanismos que lo con-
dicionan, entre ellos alteraciones en el desarrollo del angulo
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iridocorneal?, cambios gonioscépicos parecidos al glaucoma
infantil y el glaucoma crénico de angulo estrecho o abierto
asociado a microcérnea®. Es importante destacar este tltimo
hecho, la asociacién del glaucoma con microcérneas en
edad infantil, como en nuestra paciente, ya que no siem-
pre hallamos el clasico buftalmos. Ademas, se han descrito
alteraciones genéticas que modifican el desarrollo normal del
segmento anterior provocando una trabeculodisgenesia que
se puede manifestar como un glaucoma congénito, como en
nuestro caso, o en edad infantill#.

El diagnéstico temprano de este raro sindrome permi-
tird reconocer las alteraciones que puedan requerir terapia
médica, e incluso quirtrgica, como el glaucoma congénito,
que puede condicionar una mala visién e incluso la ceguera,
y ademads permitird el manejo multidisciplinario de las otras
enfermedades asociadas con el fin de mejorar la calidad de
vida del paciente.

En conclusién, resulta necesario conocer la posibilidad de
desarrollo de glaucoma en este sindrome y la necesidad del
seguimiento a largo plazo con controles periddicos de la PIO,
ya que existe una gran variabilidad en la edad de presentacion.
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