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SERVICIO DE GENETICA OCULAR

GUIA DE ATENCION DEL SINDROME DE GOLDENHAR (Sindrome de Goldenhar-
Gorlin o Displasia 6culo-auriculo-vertebral o facio-auriculo-vertebral)

NOMBRE Y CODIGO
Sindrome de Goldenhar (Q87.0)

La sinonimia incluye: Sindrome auriculo-vertebral, Sindrome de arcos branquiales,
Anomalia facio-auriculo-vertebral, Sindrome de arcos branquiales primero y segundo,
Microsomia hemifacial, Sindrome de hemignatia y microtia, Necrosis facial intrauterina,
Displasia facial lateral, Sindrome de disostosis mandibulo-facial y dermoides epibulbares,
Displasia facial necrotica, Displasia oculo-vertebral, Sindrome oro-mandibulo-6tico,
Disostosis otofacial, Sindrome otomandibular y Dismorfogenesis facial otomandibular.

DEFINICION

1. Definicion: Complejo de malformaciones relativamente caracteristicas que
tipicamente incluye dermoides corneoesclerales, dermoides o lipodermoides
conjuntivales u orbitarios anteriores, colobomas del parpado superior, aplasia o
hipoplasia unilateral de la mandibula, orejas de tamafo pequefio o deformadas,
apéndices preauriculares y anomalias vertebrales. Cuando se encuentran defectos
vertebrales y oculares, la condicién se denomina Sindrome de Goldenhar. Cuando
se observa menor desarrollo de una hemicara se denomina Microsomia hemifacial.
Aproximadamente del 10 al 33 % de individuos afectados tienen malformaciones
bilaterales con mayor afectacion de uno de los lados causando asimetria facial. En la
mayor parte de casos el lado derecho se encuentra mas afectado que el izquierdo.

2. Etiologia: Desconocida y probablemente multifactorial. La presentacion es

generalmente esporadica. Se han estudiado casos de gemelos idénticos en quienes
solamente uno se encontraba afectado, a pesar de tener la misma carga genética.
Algunos casos aislados presentan una transmision autosdmica recesiva y dominante,
y se han descrito alteraciones cromosémicas asociadas.
Un estudio sugiridé que la enfermedad se deberia a un disturbio en las células de la
cresta neural. lgualmente se ha planteado la existencia de factores ambientales
durante el embarazo, como la ingestidn por la madre de algunas drogas como la
cocaina, talidomida, acido retinoico y tamoxifeno. Por otro lado, se ha sugerido que
la diabetes materna jugaria un rol etiolégico. Recientemente, luego de la guerra del
Golfo Pérsico, hubo un leve aumento de la incidencia de este sindrome entre los
hijos de los veteranos de guerra. Los estudios del gobierno norteamericano
concluyeron que no era posible determinar si la guerra del Golfo Pérsico era
responsable del incremento (por la exposicion a algun quimico).

3. Fisiopatologia del problema: Desde el punto de vista fisiopatolégico, en el Sindrome
de Goldenhar ocurre un defecto en la fusién del primer y segundo arcos braquiales
entre la cuarta y octava semanas del desarrollo embrionario. Se ha postulado que
una hemorragia fetal ocurriria en esta region en el momento en que la circulacion
sanguinea de dichos arcos pasa de depender de la arteria estapedial a la carétida
externa
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Aspectos epidemiolégicos importantes: Tiene una incidencia estimada de 1/3,000 &
1/5,000 nacidos vivos. El sindrome es prevalente en hombres con una relacion
hombre:mujer de 2:1.

FACTORES DE RIESGO ASOCIADOS

1. Antecedentes personales y heredofamiliares: La historia familiar puede incluir labio

leporino o paladar hendido, orejas deformes, micrognatia, problemas esqueléticos,
anormalidades oculares, alteraciones de organos internos, del habla o dentales.

El cuadro no puede ser prevenido, aunque si diagnosticado tempranamente por
ecografias durante la gestacidn, principalmente en casos con herencia autosémica
dominante.

Desconocido: La mayor parte de casos carece de un antecedente familiar. En estas
situaciones se ha propuesto una alteracion accidental circulatoria o vascular durante
el desarrollo intrauterino. Por tal razon los hermanos e hijos del caso indice no
estarian afectados.

CUADRO CLINICO

9. Hallazgos oculares:

a. Coristomas epibulbares y orbitarios en el 32 al 92 % de casos.
Generalmente son bilaterales. Los dermoides sélidos tienden a ubicarse
en el limbo esclerocorneal temporal inferior en la mayoria de los casos.
Los dermolipomas muestran cierta tendencia a localizarse en el cuadrante
temporal superior.

" Fig. 1. Dermoide solido
epibulbar.
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Fig. 2. Lipodermoide.

-

Colobomas del parpado superior en el 12 4 20 % de los pacientes. La
mayoria se ubican temporalmente, aunque se han reportado colobomas
de localizacion nasal superior y temporal inferior. Generalmente son
unilaterales.

Ptosis palpebral en 12% de casos.

Anormalidades nasolagrimales, obstruccién primaria del conducto
nasolagrimal y fistulas lagrimales en el 11% de los pacientes.
Acortamiento de la fisura palpebral, blefarofimosis, inclinacidn
antimongoloide de las hendiduras palpebrales y apéndices palpebrales.
Estrabismo en 10 a 19 % de los pacientes. Incluye esotropia, exotropia,
sindrome de Duane y deficiencias de duccion aisladas.

Colobomas del iris o coroides

Ojo quistico congénito

Microftalmos y anoftalmos raramente. El microftalmos puede asociarse
con hallazgos retinales anormales (vasos retinales tortuosos, hipoplasia
del nervio 6ptico, hipoplasia macular, disco optico inclinado, coloboma de
coroides)

Anormalidades de cartncula (displasia y/o carlnculas bilobares, ectopia)

Hallazgos faciales:

a.
b.

@*pao0

Hipoplasia malar, maxilar, mandibular y/o temporal
Hipoplasia de algunos musculos faciales (masetero, temporal, pterigoideo
y musculos de la expresién facial en el lado afectado)

Fig. 3. Asimetria facial'

Apéndices preauriculares

Anotia o microtia

Agenesia o atresia del conducto auditivo externo
Anormalidades del oido medio

Fistulas ciegas preauriculares
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Fig. 4. Apéndices preauriculares.

Macrostomia
Micrognatia
Anomalias dentales

Hipoplasia de la regién zigomatica
. Hipoplasia y/o parélisis de los musculos del paladar y la lengua
Disminucién del ancho del paladar entre su rafe medio y la zona dentaria
del lado afectado
o. Paladar hendido
p. Labio leporino

h

i

J.

k. Prominencia frontal
|

m

n

Hallazgos craneales no faciales:

Microcefalia

Hidrocefalia

Plagiocefalia

Dermoides intracraneales
Asimetria craneal
Encefalocele occipital

oo oW

Hallazgos 6seos y medulares:

Hipoplasia o ausencia vertebral

Sinostosis parcial o completa de dos 0 mas vértebras
Hemivértebras

Vértebras supernumerarias

Occipitalizacién del atlas

Vértebras en “mariposa”

Apéndices cartilaginosos cervicales anteriores
Espina bifida

Siringohidromelia

Escoliosis

Costillas hipoplasicas o fusionadas

T T T@™Mo a0 oo

Anomalias viscerales e internas:

Defecto septal del atrium

Defecto septal ventricular

Tetralogia de Fallot

Fistula traqueoesofagica

Agenesia o hipoplasia pulmonar homolateral
Asplenia

Rinon en herradura y ectépico

Agenesia renal

Rifidn quistico

TTQ@ e Q0T
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J.  Reflujo vésico-ureteral
k. Obstruccion urétero-pélvica
I, Duplicacidn ureteral
m. Ancmalias de 10s vasos renales
n  Agenesia de la glandula pardtida ipsilateral
0. Alteraciones gastrointestinales
6. Anomalias periféricas:
a Anomalias digitales y radiales
b Pie zambo o equinovaro
7. Otros:
a. Retardo mental en 15% de casos. £Es mas frecuente cuando se encuentra
una microftalmia o anoftalmia unilateral.
b. Moderados problemas de aprendizaje en el 10% de casos
DIAGNOSTICO
1. Criterios de diagnodstico:

El diagnostico es clinico aunque no se describe un numero de hallazgos minimo
como indispensable para el diagnostico.

2.

O

Diagnostico diferencial:

Disostosis mandibulo-facial o Sindrome de Treacher-Collins: Se caracteriza por
fisuras palpebrales antimongoloides con coloboma o indentacion de ia mitad
temporal de los parpados inferiores. En ocasiones ios parpados superiores
pueden estar afectados. El angulo frontonasal es plano. Se observa hipoplasia
zigomatica y maxilar (superior e inferior), asi como micrognatia. Puede coexistir
macrostomia con paladar hendido o estrecho y maloclusién. Otros hallazgos son
ta malformacion del oido externo (microtia, estenosis © atresia del conducto
auditivo)y defectos del oido interno. areas de piel atrofica, fistulas ciegas,
apéndices de piel entre el angulo de la boca y el oido. alteraciones de la
condu~cton auditiva o sordera.

Sindreme de Wildervanck: Un complejo de anomalias que incluye cuello corto,
alteraciones faciales y compromiso auditivo. En la mayor parte de casos se
ohserva asimetria facial. torticolis, paralisis uni o bilateral del recto lateral,
retraccion bulbar. hipoplasia maxilar, micrognatia inferior. paladar hendido,
alte-acién auditiva sensorineural uni o bilateral y malformaciones del oido externo.

Disustosis acrofacial: Dismorfismo facial frecuentemente asociado a defectos de
aud:cion Pueden encontrarse anomalias de los dedos trifalangismo hipoplasia,
aplasiaj de los huesos del antebrazo (hipoplasia radial, sinostosis radiculnar,
etc e hipopiasia de los miembros inferiores.
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EXAMENES AUXILIARES

Los estudios‘de imagenes (generalmente radiolégicos) de la columna cervical son
una ayuda importante para el diagnoéstico.

En caso de realizarse procedimientos quirurgicos, los especimenes obtenidos deben
ser remitidos para estudio histopatologico.

demotde solldo mostrando una unldad pllosebacea inmersa en el estroma
conectivo denso.

MANEJO SEGUN NIVEL DE COMPLEJIDAD Y CAPACIDAD RESOLUTIVA
1. Cuidados oftalmologicos:

Examen oftalmolégico anual desde el nacimiento.

Prevenir la afectacion corneal o ambliopia mediante el tratamiento temprano.

Brindar una resolucion efectiva sintomatica y/o estética al menor costo posible.
Indicar lubricantes oculares si hubiese colobomas de parpado. En ocasiones los
dermoides y dermolipomas tienen pelos. En estos casos las molestias son mayores,
incluyendo cuadros de conjuntivitis. Se recomienda retirar los pelos o cauterizar los
foliculos pilosos.

Correccién quirurgica de las lesiones palpebrales. Excision de los dermoides
epibulbares grandes. Remocion de los apéndices preauriculares. Los procedimientos
quirurgicos pueden ser realizados por el médico oftalmélogo con la concurrencia de
las especialidades de Oculoplastica, Oncologia Ocular y/o Cérnea.

Luego de la correccién quirlrgica en los casos severos, el paciente requiere de una
evaluacion refractiva por la presencia de astigmatismo corneal inducidos por los
dermoides o por el leucoma residual.

Brindar asesoria genética al paciente y a la familia. El consejo genético incluye
explicarle a los padres que el chance de tener otro hijo afectado con Sindrome de
Goldenhar es menor del 1%. El paciente afectado tiene cerca de un 3% de
probabilidad de transmitir el defecto a sus hijos. La ecografia permite un diagnéstico
prenatal en muchos casos.

2. Manejo interdisciplinario:

Diagnosticar anomalias de otros 6rganos asociadas con el sindrome.
Deben realizarse ecografias y radiografias para descartar problemas internos.

-
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COMPLICACIONES

La evolucion es satisfactoria, salvo en aquellos casos de severa afectacion corneal y
ambliopia. Puede presentarse simblefaron post-quirurgico si la correccién no se
realiza de manera escalonada, o cicatrizacién defectuosa y/o muesca post-quirtrgica
en las lesiones wubicadas en el margen palpebral, leucomas corneales
frecuentemente, aunque generalmente paracentrales.

Ambliopia.

Usualmente los casos con Sindrome de Goldenhar tendran una expectativa de vida e
inteligencia normales.

CRITERIOS DE REFERENCIA Y CONTRA REFERENCIA

No existe el alta. Los especialistas en Cirugia Plastica, Cabeza y Cuello y
Otorrinolaringologia contribuyen al manejo de los casos severos con maiformaciones
faciales multiples. Es importante una evaluacion temprana de la audicidon para indicar
el uso de ayudas auditivas. Puede requerirse terapia del lenguaje, tratamiento
ortoddntico vy fisioterapia.

FLUXOGRAMA / ALGORITMO

Asimetria facial
v
Defectos vertebrales y oculares
| |

v ¥
si no
{ A
S. de Goldenhar Microsomia hemifacial

v

Manejo multidisciplinario
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INSTITUTO NACIONAL DE OFTALMOLOGIA
MINISTERIO DE SALUD

SERVICIO DE GENETICA OCULAR

GUIA DE ATENCION DE XERODERMA PIGMENTOSO

NOMBRE Y CODIGO

Xeroderma pigmentoso {Q82.1)

1.

I,

1

DEFINICION

Definicion: Grupo de enfermedades causadas por una anormalidad en los mecanismos
de reparacion del ADN. Estas patologias se caracterizan por una marcada
fotosensibilidad congénita y la presencia de secuelas del dafo inducido por la luz
ultravioleta. incluyendo carcinomas y melanomas.

Eticiogia: Todas ias formas de Xeroderma pigmentosa son de herencia autosdmica
recesiva. sin embargo se han reportado casos de herencia autosdmica dominante. Dado
gue existen diversos grupos de enfermedades, los defectos molecuiares serian
neterogénecs en su naturaleza.

Fisiopatologia. £l sustrato fisiopatologico radica en la incapacidad de reparar el dafo
inducido por la luz ultravicleta (principaimente en el rango de 280 a 310 nm), no asi
aguel productdo por los rayos X. Normalmente la exposicion a la luz ultravioleta crea
dimeros de pirimidina. frecuentemente timina-timina. Estos productos debieran ser
eliminados por el mecanismo enzimatico de reparacion por excision de dichos dimeros,
pero este mecanismo se encuentra alterado en los pacientes con Xeroderma pigmentosa,
lo que conduce a la hipermutagénesis inducida por la luz ultravioleta y a una
predisposicion al cancer.

Aspectos epidemiologicos importantes: Es un cuadro relativamente raro con una
frecuencia aproximada de 1:250,000 en EEUU v Europa. En Japon la incidencia es
mayor. de 1 40 000. No existen diferencias por sexo.

FACTORES DE RIESGO ASOCIADOS

Antecedentes personales y heredofamiliares:

Los heterocigotes usualmente tienen una normal excision reparadora del DNA y pocos
hallazgos clinicos (como efélides). Se debe preguntar por el antecedente de censanguinidad
en los padres.

V.

CUADRO CLINICO
1. Hallazgos cutaneos:

Existen tres etapas de la enfermedad:

Etapa I: La piel es normal al nacimiento aunque puede haber fotofobia. A partir de los 6
meses de edad se hace evidente la hipersensibilidad a ‘a luz ultravioleta por la
aparicion  de eritema difuso. descamacién y efélides en areas expuestas al sol,
sobretodo en fa cara.

165



Estas zonas tienden a oscurecerse y extenderse a otras zonas menos expuestas como
las mucosas oral y conjuntival. Los cambios en la piel se extienden a los miembros
inferiores, cuello e incluso el tronco y se vuelven permanentes. Raramente los cambios
de la piel no ocurren hasta la segunda década de la vida. Solamente el 5% de
pacientes manifiestan los primeros sintomas después de los 14 anos.

Fig. 2. Lesiones faciales tempranas.

Etapa |l Se caracteriza por la poiquiloderma, es decir, la atrofia de la piel, aparicién de
telangiectasias y areas moteadas de hipo e hiperpigmentacion (apariencia de
radiodermatitis). Las telangiectasias pueden aparecer en zonas no expuestas.
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Fig. 3 y 4. Lesiones hipo e hipercréomicas
en la piel de las zonas expuestas al sol.

Etapa [ll: Desarrollo de lesiones precancerosas y cancerosas en las areas de piel y
mucosas dafiadas por la luz. Las lesiones principales se encuentran en los parpados,
cornea y conjuntiva, y labios, incluso se ha reportado un carcinoma escamoso de la
punta de la lengua. Los tumores mas frecuentes son los carcinomas basocelular y
escamoso, pero también se incluyen melanomas, queratoacantomas, sarcomas,
fibromas, fibrosarcomas, angiomas y angiosarcomas. El 97% de los carcinomas
basocelulares y escamosos y el 65% de los melanomas se presentan en la cara,
cabeza o cuello. Generalmente el primer tumor aparece en la primera década de la
vida, con un promedio de 7 a 8 afios de edad. El 50% de pacientes habra presentado
algun cancer cutaneo a los 14 afios de edad.

2, Hallazgos oftalmolégicos:

Anormalidades oculares en el 40 a 80% de los casos, incluyendo conjuntivitis actinica y
marcada fotofobia tempranamente.

Posteriormente pueden desarrollarse lentigenes, blefaritis, pterigion, simblefaron,
ectropion, pannus corneal fibrovascular, opacidades corneales y neoplasias escamosas
de la superficie ocular, entre ellas, carcinomas escamosos con invasién ocular.

3. Hallazgos extra-cutaneos:

Retardo mental y anormalidades neuroldgicas en el 20% de casos. Se describen paso
espastico-ataxico, movimientos atetoides, alteraciones del habla, sordera sensorineural,
oftalmoplejia supranuclear y signos pitamidales y extrapiramidales. Los pacientes con
alteraciones neurologicas pueden ser clasificados en base a la edad de presentacién del
sintoma neurolégico: inicio juvenil temprano (antes de los 4 afios de edad), juvenil
intermedio (entre los 4 y 12 afos), juvenil tardio (de 13 & 20 afos) y adulto (mayor de 20
anos),

Mayor incidencia de neoplasias internas, incluyendo leucemia y tumores del pulmoén,
tiroides y sistema nervioso central.

V. DIAGNOSTICO |

1.  Criterios de diagnostico: \

El diagnéstico es basicamente clinico. No existen anormalidades en los examenes auxiliares ‘
de rutina consistentes con el diagnostico. Los estudios especializados incluyen
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hipersensibiiidad celular & ia radgiacion ultravicieta y estudios de ruptie Cromosomal
estudios de complementacion y secuencia génica para identficar el grupo complementario
especifico.

Existen siete grupos complementarios (de A a G} y variantes adicionales de X=zroderma

pigmentoso.
Grupo Hallazgo % reparacion Comentarios
Neurologico de ADN
A + 2-5 Mas comun
McK 278700 ¥y mas severo
B + 3-7 Miw ag
McK 33519
C - 5-20 Segundo
McK 278720 mas Lomun
D + 25-50 Correspondencia
McK 278730 con algunos cases
Te 3 PIBHDIS
E - 40-50 Leve rarc
McK 278740
F - 18 Leve muy ramo
McK 2787862 apores
G +- 2 Moy aro,
McK 278780 chinica heterogénea
H + 30
McK 278750
{ « 15-40 R e 1y)
McK 278810 e ardie O

2,

Diagnostico diferencial.

a.

Eritema telangisctasico congenito o Sindrome de Bleom Oesarzen autesomico
recesivo caracterizado por telangiectasias y fotosensinihdac deficencia e
desarrollo de inicic prenatal. grados vanables de inmuncdeficarac v aumento o«
la susceptibilided a iz formacion de neoplasias diversas

Sindrome de nevus basoceiuiar ¢ Sindrome de Gorlin-Goll - Tasuroen aufosomc:
dominante  caracterizado  por la  predisposicion  a  iesa
basocelulares, meduloblastomas fibromas ovaricos, fibros DET Menmngiomas
rabdomiosarcomas y fibrormas cardiacos, Otras caracteristicas «cluyen npequencs
hundimientos {pits”) en las palmas y plantas de los pies gusies ze mandibula.
paiadar hendido. tacies tosca. estrabismo. hiperteicrnisme vsig del cuerne
calloso, calaficacion de la noz del cerebro. espina bifid
cectcrales costilas bitidas =10

-

P carcmomeas

detorodades
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c. Sindrome de Cockayne: Sindrome autosémico recesivo caracterizado por el -
compromiso multisistémico incluyendo dwarfismo, retinopatia pigmentaria
progresiva, facies de pajaro y fotosensibilidad.

d. Progeria o Sindrome de Werner: Desorden autosémico recesivo que afecta el tejido
conectivo en general y causa precozmente alteraciones propias del envejecimiento.

V. EXAMENES AUXILIARES .

Los pacientes con dafio neuroldgico requieren estudios metabdlicos, RMN del cerebro y
médula espinal, EMG, EEG, audiograma, etc.

El diagnostico prenatal puede ser posible mediante la deteccién de anormalidades en la
reparacion luego de la irradiacion del cultivo de fibroblastos provenientes del fluido amniético
con luz ultravioleta.

Los especimenes obtenidos quirdrgicamente deben ser procesados histopatolégicamente.

Fig. 5. Queratosis actinica.

VIl. MANEJO SEGUN NIVEL DE COMPLEJIDAD Y CAPACIDAD RESOLUTIVA
1. Cuidados oftalmolégicos:

El control es permanente, cada tres meses, la vigilancia debe ser estrecha. Se debe
prevenir y descartar la presencia de otras lesiones relacionadas con la exposicion solar,
asi como reforzar las medidas generales de proteccion solar.

Es importante educar al paciente y sus padres en los conceptos de prevencion a la
exposicion y proteccion solar de la piel con sombreros, lentes y blogueadores solares.

El diagnéstico temprano permite que el uso de bloqueadores solares y otros cuidados
generales sea muy efectivo en la prevencion del dafic ocasionado por la luz ultravioleta,
incluyendo la formacion de carcinomas cutaneos. Estos cuidados no previenen las
anormalidades neurologicas que se presentan en algunas variantes de la enfermedad.
Eliminar las lesiones oculares y perioculares ocasionadas por la sensibilidad solar.
Prevenir la aparicion de nuevas lesiones similares o pre-malignas y malignas asociadas
con la exposicién solar

Excision de las lesiones sospechosas y manejo final segun el diagnéstico
histopatolégico. El procedimiento quirtrgico puede ser realizado por el médico
oftalmélogo general siempre y cuando tenga el cuidado de remitir el especimen para su
estudio histopatologico.
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Se ha descrito el uso topico de Imiquimod 5% en crema tres veces a fa semana ern
conjuncion con acitretin {20 mg ai dia) por un total de 4 a § semanas ccmo aiternativa
en aquellos pacientes en quienes la cirugia no es posible.

Consejo genético a los padres.

2. Manejo interdisciplinario:

Es necesaric (Sirvase ver el item 1X Criterios de referencia y contra referercia).

Vill. COMPLICACIONES

X.

Con la progresion del dafo actinico se producen retracciones palpebraies las que
incrementan las alteraciones de la superficie ocular.

Ceguera por vasculanzacion corneal y deformidad facial cicatricial

La evoluciton es desfavorable con tendencia a desarroilar muitiples tumores maiignos de
la piel y mucosas expuestas. La muerte se debe generalmente a las malignidades,
sobretodo como consecuencia de las metastasis de [os carcinomas escamosos vy
melanomas. Muchos pacientes mueren durante las primeras dos decacdas de la vida
Existe un 80% de probabilidades de sobrepasar ios 13 anos de edad. 80% de sobrevivir
los 28 afios de edad y 70% de sobrepasar los 40 afos. Se han reportado incrementos en
la sobrevida en pacientes tratades tempranamente mediante proteccion solar. Se ha
descrito que el uso de retinoides orales reduciria la incidencia de cancer de la piel.

CRITERIOS DE REFERENCIA Y CONTRA REFERENCIA

El paciente no es dado de alta. Requiere evaluacién por el dermatologo. neurciogo
cirujano plastico y de Cabeza y cuello seguin extension del dano actinico.

FLUXOGRAMA / ALGORITMO

Cuadro clinico sugestivo
Lesiones ulcerativas. elevadas o pigmentadas
Excisién
v
Confirmacion patclégica
de neoplasia maligna

Estadiaje y descarte de metastasis

s —;(\,
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INSTITUTO NACIONAL DE OFTALMOLOGIA
MINISTERIO DE SALUD

SERVICIO BAJA VISION

GUIA DE ATENCION DE BAJA VISION POR DEGENERACION MACULAR
RELACIONADA A LA EDAD

.  NOMBREY CODIGO

H35.3 Degeneracion de la macula y del polo posterior del ojo

Il. DEFINICION

1. Definicion Es una enfermedad degenerativa que afecta al centro de la retina (macula) en
personas mayores de 60 afnos. Es la segunda causa de ceguera mas frecuente en los
ancianos.

2. Etiologia y Fisiopatologia del problema. La alteracion basica en estas degeneraciones
puede estar en el conjunto formado por la coriocapilar, la membrana de Bruch y el
epitelic pigmentado de la retina. Estas son las formaciones encargadas de regular el
paso de nutnentes hacia la retina y de retirar los productos de desecho que esta produce.
Cuando se altera esta membrana produce falta de oxigeno y nutrientes en la retina que
puede conducir a la muerte del tejido. Se clasifican en dos tipos: Degeneracion macular
seca vy la degeneracion macular.

3. Aspectos epidemiologicos importantes. Hoy en dia la degeneracion macular es una de la
patologias mas comunes entre los adultos mayores de 60 anos. Entre los pacientes que
acuden al servicio de Baja Vision del INO, ocupa el primer lugar entre las cuatro
patologias mas frecuentes que llevan a la Baja Vision desde el afio 2,000 en nuestros
usuarios.

Las patologias en orden de frecuencia son las siguientes:

1.- Degeneracidén macular relacionada con la edad.
2.- Glaucoma

3.- Miopias degenerativas

4 .- Atrofia del nervio optico.

. FACTORES DE RIESGO ASOCIADOS

Antecedentes personales y heredo familiares
s Fumar

» Historia Familiar

s Niveles elevados de colesterol



IV. CUADRO CLINICO

Sintomas y signos de mayor importancia para el diagnostico

e Visibn borrosa da la porcion central del campo visua:.

« La lineas rectas pueden aparecer torcidas. inclinadas o desaparecer en algun
sunto

« No se calculan correctamente las distancias y las alturas

« Cada vez se hace necesario una mayor iluminacion

+ Puede volverse mas sensible a la luz artificial

V. DIAGNOSTICO
Alterac-or de! campo visula central con cambios degenrativos a nive! macular
Diagnostico diferencial

» Maculopatia traumatica
« Maculopatia toxica

vli. EXAMENES AUXILIARES
Proced:mentes auxiliares (Exploracion)
+ Prueba de agudeza visual con cartilla de FLEIMBEQCM
o Repliade AMSLER
« Dilatacion de la pupila
« Txamen con lampara de Hendidura
= Tampimetria
« Clasificacion de severidad de Baja Visién
Vi MANEJO SEGUN NIVEL DE COMPLEJIDAD Y CAPACIDAD RESOLUTIVA

Medidas Generales
+  tviar e consumo de tabano active y pasivoe
« rentacion a familares y rehabilitando sobre el rhaneic de su remanente

. conccer al rehabilitando y sus famidiares sws himitecone: vy cuidados
o sLontegndad fisica
« —orrdare en el manejo de su remanente visual
e Foor g soifinn
s ooy pruebas de ayadas opticas de magrifin oo
5 i cadyuvante
« 0 Ly metodos enseftados por e iaee a mejorar
Corzncin de sy remanente visuar conservar su
coanendencie calidad y estilo de vida
T A SRRIe I v Boi=
. Bt a0
i3 o v y ¢
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IX.

Las citas son continuas y en numerc minimo de 03 (oftaimcioge. optico |
rehabilitadora visual respectivamente). Existiendo casos por !z gravedad del
problema visual gue necesitan 03 0 4 sesiones con ia rehabiitacora para poder
manejar su remanente.

Generalmente el control en servicic de baja visién a estos pacientes se realiza cada
6 meses.

COMPLICACIONES

. No se presentan

CRITERIOS DE REFERENCIA Y CONTRA REFERENCIA

La rehabilitacion visual en la afeccidén de Degeneracién macular se realiza en 2 2do y  3ro
nivel de atencion segun el estadio de la patologia (leve, moderada y severa)

La rehabilitacidn visual de ia Degeneracién macular moderada y sevesa se dene realizar er
los servicios de Baja Visiéon por un equipo de profesionales multidiscipinaro ccn estudios de
la especialidad de Baja Visién. El equipo estara conformado por un Oftaimolya s un Optice v
una Rehabilitadora visual todos especialistas en Baja Visidon

Xl.

FLUXOGRAMA / ALGORITMO
Campo Visual
Oftalmoélogo  ——» Tecnico Optico ——»  Rehabilitadora Visuai

Psicologia

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS
1. Kansky; Oftaimologia clinica, segunda edicion 1,993,

2. Pavan-Langston MD: Manual de diagndstico y terapéutico oculares
tercera edicion 1993
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INSTITUTO NACIONAL DE OFTALMOLOGIA
MINISTERIO DE SALUD A

SERVICIO DE BAJA VISION

GUIA DE ATENCION DE LA BAJA VISION POR GLAUCOMA

NOMBRE Y CODIGO

H40  Glaucoma

H42  Glaucoma en enfermedades clasificadas en otra parte

DEFINICION

1 Definicidén La baja visidon leve, moderada vy severa es la discapacidad de una
persona portadora de glaucoma con un campo visual menor de 20 grados y una
agudeza visual menor de 20/60 con su mejor refraccion.

2. Aspectos epidemiolégicos importantes. E| glaucoma es la segunda causa de

ceguera en nuestro medio, siendo una patologia ocular frecuente, generalmente
es bilateral aunque se afecta un oje antes que el otro. Es una ceguera previsible.

FACTCRES DE RIESGO ASOCIADOS

Hipertension ocidar

2. Razanegia
3. antecedente famiiar
4. edad

CUADRO CLINICO
Signos y sintomas de mayor importancia
Ademas oe 10s signos y sintomas propios del glaucoma:

s Proplemas con el desplazamiento.

s Tropezar con las cosas.

s Demora en la adaptacion de la luz a la oscuridad y viceversa
+ No observar bien los desniveles, gradas o peldanos

s Dificultan con el campo visual

+ No pueden leer, se juntan las letras o se saltean de renglén

V. DIAGNOSTICO

Disminucion del campo visual con cambios anatomicos del nervio optico



VL EXAMENES AUXILIARES

Campimetria define el estado o severidad del dafio visual. prueba de sensibilidad
de contraste

Test de colores

Agudeza visual de Fleiblom

VIl.  MANEJO SEGUN NIVEL DE COMPLEJIDAD Y CAPACIDAD RESOLUTIVA

Medidas Generales

Aspectos de educacion en cuanto a la enfermedad y su estado actual su
limitacion.

Conciencia del estado actual de su limitacion visual

Cuidado de su integridad personal

Orientacion a familiares, amigos, ambiente laboral y escolar

Terapia especifica

Examen oftalmoldgico con lampara de hendidura

Inter.-consulta con otras especialidades de ser necesario
Refraccion

Calculo de aumento (ayudas Opticas especiales)

Sesiones de rehabilitacion para facilitar y/o mejorar el mane;o de remanente
visual de lejos intermedia y cerca

Sesiones de rehabilitacion para cubrir necesidades de baja vision
Deslumbramiento

Ubicacion de objetos

Desplazamiento

Rastreo

Orientacion

Actividades de ia vida diaria

Actividades escolares

Actividades laborales

Terapia coadyuvante

Entrevista psicoldgica de apoyo

Se asegura gue haya continuidad en las tres primeras citas, para poder valorar
avances. Después controles a los 6 meses y 1 afio.

VHl.  COMPLICACIONES

No se registran complicaciones.

IX. CRITERIOS DE REFERENCIA Y CONTRA REFERENCIA

1. Baja visidn leve debe ser atendido en un servicio de oftalmologia de Hospital general.
2. Baja visién moderada y severa por glauwcoma debe ser atendida en un servicio
de baja vision en Instituciones de salud de 1l nivel.



X. FLUXOGRAMA / ALGORITMO
Campimetria
Oftalmologo ——— Tecnico Optico ——  Rehabilitadora Visual

Psicologo

XL REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

Sampaolesi R: Glaucoma primera edicion 1,979 pp 15

Kansky: Oftalmologia clinica, segunda edicion 1,993 pp 154-164

Pavan-Langston MD, Manual de diagnésticos y terapéutico oculares, tercera
edicion, 1,993.
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INSTITUTO NACIONAL DE OFTALMOLOGIA
MINISTERIO DE SALUD

SERVICIO DE BAJA VISION

GUIA DE ATENCION DE LA BAJA VISION POR LA MIOPIA DEGENERATIVA

NOMBRE Y CODIGO

H44.2 Miopia Degenerativa

DEFINICION

Definicion. Se trata de un defecto de refraccidn por el que los rasgos paralelos que
inciden en el cjo van a enfocar por delante de la retina, los rasgos gue entran
divergentes formaran foco mas cercano a la retina, por ello el sujeto vera mal los
objetos situados a partir de cierta distancia, pero siempre existird un punto proximo
en donde su vision sera correcta.

Etiologia y fisiopatologia. La etiologia en la miopia no se conoce en el momento
actual y algunas de las teorias clasicas no han podido ser confirmados

. Aspectos epidemiolégicos importantes. La miopia es responsable del 5 al 10 % de

todas las causas de ceguera legal en los paises desarrollados. El porcentaje de
miopias varia entre diferentes estudios dependiendo de la poblacion en cualquier
caso existen evidencias de que la prevalencia de la miopia crecera en las proximas
décadas.

FACTORES DE RIESGO ASOCIADOS

Familiares con miopia alta

CUADRO CLINICO

Signos y sintomas de mayor importancia.
Ademas de los signos y sintomas propios de la miopia degenerativa se pueden
manifestar:

s (Cefaleas o el cansancio relacionados con el esfuerzo visual (astengpia
acomodativa) y el estrabismo acomodativo.

Mala vision de los ojos

Deslumbramiento

Mala adaptacion a la oscuridad y viceversa

La visidn empeora al anochecer,

.« o & °
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VI.

ViI,

DIAGNOSTICO

Baja vision por cambios degenerativos en la retina asociados a miopia alta

EXAMENES AUXILIARES

Campimetria

Prueba de sensibilidad de contraste

Test de colores

Agudeza visual Fleiblom

» En los estudios de la baja visidn por miopia degenerativa ya sea Baja vision leve,
baja vision moderada y baja vision severa van a estar presentes 10s mismos
sintomas pero en diferente intensidad.

o El déficit visual que provoca la maculopatia miopica puede mejorarse por medio

de ayudas opticas para baja vision; con mayor eficacia si el tamafio del escotoma

es reducido.

*» S S

MANEJO SEGUN NIVEL DE COMPLEJIDAD Y CAPACIDAD RESOLUTIVA

Medidas generales
s Aspectos de educacion en cuando a su discapacidad actual
+ Cuidado de su integridad personal
s Orientacion a familiares, amigos, ambiente laboral y escolar.

Terapia especifica
« Examen oftalmoldgico con lampara de hendidura (fondo de ojo)
* Interconsulta con otras especialidades de ser necesario.
s Refraccién
o Calculos de aumento (ayudas Opticas especiales)
e Sesiones en rehabilitacién para facilitar y/o mejorar el manejo de remanente
visual de lejos
» Intermedia
s Sesiones de rehabilitacion para cubrir sus necesidades de baja vision
s Desplazamiento
s Ubicacidn de objetos
+ Orientacién
s Actividades de la vida diaria
+ Actividades escolares
* Actividades laborales
s Terapia coadyuvante
» entrevista psicolégica de apoyo

Los objetivos son

I. Recomendar técnicas, métodos y ayudas opticas a estos pacientes gue tiene
problemas.

2. Ensefiar a estos pacientes a utilizar su remanente visual.

Ayudar a mejorar su calidad de vida de los pacientes portadores de miopia

degenerativa con técnicas, métodos y ayudas opticas que se indicaran.

(5]
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Xl.

Se asegura que haya continuidad en las tres primeras citas para poder valorar
avances. Después se realizan controles a los 6 meses y 1 afio

COMPLICACIONES

No se registran complicaciones.

CRITERIOS DE REFERENCIA Y CONTRA REFERENCIA

Baja vision leve por miopia degenerativa se podra solucionar en un servicio de
oftalmologia de un hospital general. (it y lil}.

Baja vision moderada severa, sera tratada en un servicio de Baja Vision de un
Instituto de Satud de lll y IV nivel.

FLUXOGRAMA / ALGORITMO

Campimetria

Oftalmoéloge ——» Tecnico Optico ——»  Rehabilitadora Visua
Psicclogo

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1. Kansky Oftalmologia clinica, segunda edicién 1,993 pp 154-164
Pavan-Langston MD  Manual de diagnodsticos y terapéutico oculares tercera
edicion. 1,893

i Vaugham DL Enfermedades de fa conjuntiva. Ens Vaugham Do Asbur 1 Riordas-bva ©
eds. Oftahmologia general. 9 ed. México. DF: Ef manual moderno, 1494133
i flaro HLE. Aspectos etioldogicos v clinicos del Prerigium Rev Poyuana Otaln

FO83 2737
i Duke-Flder S8 Degenerative and pigmentary changes L svstem of Ophthalmoloes
ird ed FLondon: Henry Kimpton, 1977:369-85,

v Mackenzie FDO Hiest bW Battistutta D Green AL Risk analysis o the development o
ptervgia. Ophthalmology 1992:99:1036-61.

v Slamarits 11 External discase and cornea. San Francisco American Academy o
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