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Objetivo: determinar las caracteristicas oftalmoldgicas y sistémicas de una familia con aniridia atendida en el servicio de oftalmologfa

del Hospital Civil de Culiacan. Material y Métodos: reporte de 6 casos con aniridia de 6,500 pacientes atendidos por primera vez en
2009, a partir de historias oftalmolégicas, estudios recabados y realizados durante su seguimiento, en conjunto con el INP y APEC
pata estudio de FISH/ PAXG6. Resultados: de 6 pacientes, encontramos 3 masculinos (50%) y 3 femeninos (50%); 1 (13%) 10-20
afios, 3 (50%) 21-39 afios y 2 (33%) 40-59 afios; Agudeza Visual 3 (50%) movimiento de mano, 1 (16%) 20/400 y 2 (33%) 20/200; 1
(16%) con aniridia esporadica (AN2) “WAGR” por mutacién de novo y 5 (83%) aniridia familiar (ANT1). Solo 1 paciente (16%) pre-
sento tumor de Wilms, 1 (16%) dafio renal parenquimatoso tipo Iy 1 (16%) quiste renal derecho; nistagmus 6 (100%), aniridia total
4 (66%), subtotal 2 (33%), leucoma 3 (50%), gonioscopia 3 (50%), PIO 1 (16%) de 10-21lmmHg, 5 (83%) de 22-39 mmHg, catarata
3 (50%), subluxacion de cristalino 5 (83.33%), 1 (16%) excavacion papilar 30-50%, 3 (50%) 60-90% y 2 (33%) no pudo observarse,
hipoplasia foveal 3 (50%) y FISH/PAXG 3 (50%). Conclusiones: la aniridia plantea posibilidades de tratamiento segtn el nivel de
afeccion, bajo un enfoque multidisciplinario para diagnéstico y tratamiento ocular y sistémico oportunos mejorando las expectativas,
hasta contar con terapias genéticas seguras y adecuadas; Actualmente las tltimas opciones de manejo oftalmolégico mejoran algunos
casos con éxito.

Palabras Claves: Aniridia, WAGR, FISH, PAXG6.

Obijective: to determine the ocular and systemic features of a family with aniridia served at the ophthalmology department of Civil
Hospital of Culiacan. Material and Methods: report of 6 cases with aniridia (WAGR) of 6,500 patients served at the first time con-
sultation in 2009 from ophthalmology records, collected and conducted studies were purchased during follow up, along with INP
and APEC for study of FISH and PAXG6. Results: we find 6 patients 3 male (50%) and 3 female (50%) 1 (13%) 10-20 years, 3 (50%)
21-39 years and 2 (33%) 40-59 years; Visual acuity (VA) 3 PMM (50%), 1 (16%) 20/400 and 2 (33%) 20/200, 1 (16%) with sporadic
aniridia (AN2) “WAGR” de novo mutation and 5 (83%) familial aniridia (ANT1). Only 1 patient (16%) had Wilms’ tumor, 1 (16%) renal
parenchymal damage type I and 1 (16%) right renal cyst, nystagmus 6 (100%), total aniridia 4 (66%), subtotal 2 (33%), corneal opacity
3 (50%), gonioscopy 3 (50%), IOP 1 (16%) of 10-21mmHg, 5 (83%) of 22-39 mmHg, cataract 3 (50%), lens subluxation 5 (83.33%),
1 (16%) papillary excavation 30-50%, 3 (50%) 60-90% and 2 (33%) could not be seen, foveal hypoplasia 3 (50%) and FISH/PAXG6 3
(50%). Conclusions: Aniridia presents treatment options depending on the level of involvement, in a multidisciplinary approach for
an appropriate diagnosis and treatment to improved ocular and systemic expectations, until we count with safe and appropriate genetic
therapies; currently the latest ophthalmic management options can improve some cases with success.

Keywords: Aniridia, WAGR, FISH, PAXo6.

1. Introduccion una enfermedad estatica, algunos se desarrollan en edad
adulta, ademas suele asociarse con alteraciones sistémi-

La Aniridia es un desorden panocular hereditario bilateral cas. El sindrome de WARG se debe a una mutacién del

raro, asociado con glaucoma y el gen PAX 6, de herencia
AD con penetrancia casi completa y expresividad varia-
ble hasta en 2/3 pattes de los casos. Este es responsable
del desarrollo del ojo, cerebro y tejido nasal, asi como
del sindrome de Peters, Gillispie y WARG. Se caracteriza
por deficiencia congénita aparente del tejido del iris, que
también puede afectar otras estructuras oculares, no es
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cromosoma 11p, que afecta al gen PAX 6 y al gen WT.!

Fue descrita en 1818 por Barrata, con incidencia entre e
1:64.000 a 1:96.000, afecta por igual a hombres y mujeres
y no prevalece en ninguna raza,” mientras que el Sindro-
me de WARG se describié por Muller en 1964, aunque la
asociacion aniridia tumor de Wilms data desde hace 50
afios por Brusa y Torricelli en 19532.

Finalmente en 1978 Riccardi ef 4/ lo llaman “sindrome
de micro-delecién cromosémica”, posteriormente se en-
contrd falla renal como caracteristica del sindrome, que se
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considera suficientemente raro ya que solo se han repor-
tado 100 casos. ™!’

En la actualidad en pafses como Espafia hay 400 afec-
tados censados por la Asociacién Espafiola de Aniridia.
En nuestro pafs no existen en el momento actual estudios
de incidencia de esta rara enfermedad, solo reportandose
en la literatura 2 articulos en el rubro de Genética sobre
intra-deleciones del gen PAX 6 y el estudio molecular del
gen PAX 6 en Aniridia.

El diagnéstico es clinico, 80% son aislados sin afeccién
sistémica, en el resto se acompafia de tumor de Wilms,
afeccion Genitourinaria y Retraso mental, siendo obli-
gado el cariotipo con FISH del cromosoma 11 y 2, que
de ser negativo se debe realizar estudio del gen PAX 6 y
Fosfatasa acida, lo que confirma el tipo de Aniridia que
presentan los pacientes, pero debido a que no existe una
prueba genética completamente fiable, es importante mo-
nitorizar a los pacientes en busca de tumor de Wilms.*?

2. Material y métodos

Se realiz6 un reporte de 6 casos con aniridia a partir de las
historias oftalmolégicas elaboradas, estudios recabados y
realizados durante sus consultas al servicio de oftalmolo-
gia del CIDOCS, en conjunto con el INP y APEC.

Las variables que se estudiaron fueron edad, sexo, agu-
deza visual, presion intraocular, amplitud de camara an-
terior (método de Van Herick y gonioscopia), nistagmus,
leucoma, tipo de aniridia, amplitud de la excavacién papi-
lar e hipoplasia foveal.

La informacion se recolecté en el formato para cédu-
la de recoleccion de datos a partir de las historias oftal-
moldgicas de cada paciente de la familia con Aniridia y
en el caso de Sindrome de WAGR junto a los estudios
previos que fueron recabados, asi como por los estudios
realizados de BH, QS, EGO y ultrasonido Renal en los 6
casos estudiados durante su seguimiento en el Servicio de
Oftalmologia del CIDOCS, en conjunto con el servicio
de Genética del Hospital Civil de Culiacan Sinaloa, para
realizar el arbol genealdgico, cariotipo y junto con el INP
y el Hospital Luis Sanchez Bulnes (A.P.E.C), para realizar
el estudio de PAX6 y FISH en 3 de los pacientes de esta
familia (abuela materna, madre e hijo).

3. Resultados

De 6,500 pacientes atendidos en 2009, se recabaron 6

casos de una familia cuyo rasgo comun fue la Aniridia
Bilateral,' de los cuales se estudié con diagnéstico de sin-
drome de WAGR por presentar antecedente de Tumor
de Wilms en su infancia, a todos se les realizo consultas
de seguimiento entre el periodo comprendido del 2009 al
2011, presentando a su vez glaucoma como otro hallazgo
comun en todos los casos, brindandoles manejo con Ti-
molol, Dorzolamida y Brimonidina (Krytantek Ofteno)
gotas 1 gota cada/12 hrs en ambos ojos, 6 Timolol, Dot-
zolamida (Anhigot) gotas 1 gota ¢/12 hrs y realizindoles
fotografias del segmento anterior y posterior cuando no
existfa opacidad de medios que lo impidiera, estudios de
UBM para documentar y precisar mas datos del segmen-
to anterior, US Renal para monitoreo de alguna altera-
cién funcional o estructural que estuvieran presentando
actualmente y exdmenes de Biometria Hematica (BH),
Quimica Sanguinea (QS), y Examen General de Orina
(EGO) indagando las condiciones renales de forma ge-
neral y las cifras de glicemia en cada paciente, asi como la
toma de muestra para analisis molecular del gen PAXG6 y
deteccion de la delecion del cromosoma 11p13 mediante
estudio de Hibridacion In Situ Fluorescente (FISH), en
conjunto con el Instituto Nacional de Pediatria (INP) y
la Asociacion para Evitar la Ceguera en México (APEC),
previa firma del Consentimiento Informado Pertinente;
se realizo el arbol genealégico determinando la proceden-
cia de la Aniridia por rama materna en esta familia por el
Servicio de Genética y el ler examen de cariotipo el cual
resulto negativo.

Todos los pacientes presentaron retraso intelectual y del
aprendizaje.

Se encontré 1 miembro descendiente del caso 4 que
falleci6 por tumor de Wilms alrededor de los 5 afios de
edad, y se presento durante el perfodo de estudié emba-
razo en el caso 2, cuyo producto se perdi6 alrededor de
los 4 a 5 meses de gestacion, y 2 pacientes casos 3 y 4
DM2 diagnosticadas y tratadas de forma ambulatoria, sin
evidenciar retinopatia debido a las alteraciones en cérnea
y cristalino.

CASO 1 “SX. WAGR”:

Masculino de 12 afios, sé presento a consulta de oftalmo-
logia en el 2009 junto a sus familiares para revisiéon por
dolor ocular, encontrando facies llamativas, fotofobia, nis-
tagmus horizontal con los siguientes hallazgos AV inicial
de CD a 40 cms aproximadamente en OD y de PMM en
OI, con PIO inicial de 38 mmHg en OD y de 40mmHg
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en OI, asi como presencia de aniridia, amplitud de la CA
por VH 0 en AO, subluxacion de cristalino, coloboma de
cristalino, palidez de papila y excavacion de 95% en OD y
leucoma adherente, subluxacién de cristalino, estafiloma
en OI, encontrando a la gonioscopia aniridia parcial des-
de MXII a MIII con procesos iridianos altos a este nivel
y en MXII se aprecia la linea de Schwalbe y malla trabe-
cular, en el resto de los meridianos se corroboro ausencia
de esbozos del iris con escala de Shaffer 0 en OD y no
fue posible en OI por leucoma adherente, estableciéndo-
se diagnostico de Aniridia (Sindrome de WAGR), Glau-
coma, ¢ iniciando manejo médico oftalmolégico como se
describid, y realizandole seguimiento en consulta externa
oftalmologica de manera irregular mediante AV (con AV
final OD PMM y OI PMM), BMC y tonometria de apla-
nacién (con PIO final de OD 32mmHg y OI 28 mmHg),
ya que el paciente es de bajos recursos y le fue dificil acu-
dir a las citas de control, durante las cuales se recabaron
estudios de su infancia de los afios 2001 y 2002 cuando
fue estudiado por tumoraciéon abdominal diagnosticada
en Mayo del 2001 como Tumor de Wilms del Rifién De-
recho cuyo tratamiento se realizo con ciclos de Qt. es-
quemas VAC (Vincristina, Adriamicina y Actinomicina) y
COV (Vincristina, Carboplatino y Etoposido) y finalmen-
te por cirugfa (nefrectomia del Rifién Derecho), periodo
del cual se recabaron estudios y/o reportes de Ultraso-
nidos Abdominales, Toracicos, Tomografias de Térax y
Abdomen, Venocavografias ¢/Urografia Excretora, Eco-
cardiogramas, Placas de Térax que describen la severidad
del cuadro clinico que él paciente presento en esa etapa
y Reporte Histopatolégico que confirmo la presencia de
Tumor de Wilms de Rifién Derecho.

Asi de acuerdo a los estudios recabados y recientes, se
confirmé Tumor de Wilms, Aniridia y Retraso Mental
(WAR), sin alteraciones a nivel de genitales, ya dentro de
las revisiones se confirmé la presencia de ambos testicu-
los en la bolsa escrotal, estableciendo el diagnéstico clini-
co solo con 2 de las caracteristicas primordiales presentes
que son aniridia y tumor de Wilms, de acuerdo con la
Asociaciéon Internacional para el estudié del sindrome de
WAGR, las cuales se confirman en los estudios de ima-
gen, histopatologia recabados y las fotos que documentan
la aniridia y otros hallazgos como catarata, subluxacion
de cristalino, leucoma, pannus, hipoplasia del nervio 6pti-
coy/o hipoplasia féveal, que se asocian a este sindrome.
Con lo anterior encontramos de los estudios recabados
en el 2001 Ultrasonidos abdominales que revelaron Tu-

moracién retroperitoneal sélida, dependiente del paren-
quima renal que rebasaba ligeramente linea media abdo-
minal de 15.8 x 13.0 cm con centro hemorragico, necrosis
y calcificaciones distréficas a considerar Nefroblastoma
de Wilms derecho, venocavografia con urograma excre-
tor que revelé compresion extrinseca de la vena cava con
obliteracion de su luz en mas del 50%, sin funciéon uro-
grafica del rifén derecho, y una TAC de Abdomen que
mostro una Gran Masa Renal Derecha que deformaba
el abdomen con infiltracion de grasa peri-renal a consi-
derar Tumor de Wilms, sin descartar infiltracion a 16bulo
hepatico derecho y TAC de Térax que mostré signos de
enfermedad metastasica pulmonar bilateral sin adenome-
galia mediastinal, ni derrame pleural.

Posteriormente otro estudio de Ultrasonografia Ab-
dominal reporto tumoracién solida retroperitoneal de-
pendiente de rifién derecho de 11.7 x 9.9 x 8.4 cms con
capsula medianamente definida, regién central de baja
ecogenicidad con ecos amplios finos y pequefios septos
sugestivos de necrosis central y compresion de la VCI,
sin rebasar la linea media abdominal y finalmente el dlti-
mo ultrasonido abdominal mostro un proceso ocupativo
infiltrativo renal derecho (Tumor de Wilms) de 12.4 x 8.5
cms de contorno lobular y centro necrético disperso y
escaso, tiempo durante el cual recibié Qt. y seguimiento
(con ecocardiogramas en busqueda de toxicidad miocar-
dica secundaria a la Qt.) hasta el momento de la reseccion
tumoral (nefrectomia derecha mediante hernioplastia
inguinal bilateral) considerando la reduccién del tumor,
para continuar con Qt. y vigilancia mediante Ultrasoni-
do de Térax (que mostraba una lesién ocupativa amplia
con probable necrosis central en el 16bulo medio basal
izquierdo, sin liquido interpleural), y posteriormente por
Ultrasonido Abdominal (se evidencié un pequefio derra-
me pleural basal izquierdo, probablemente secundario
a pleuritis por QT, que se resolvié sin eventualidades al
terminar la quimioterapia), y confirmando por estudio
histopatolégico del tumor resecado, un espécimen de Tu-
mor de Wilms de Rifién derecho, ganglio mesentérico y
ganglio para-adrtico, en un Rifién Derecho de 515 g con
Tumor de Wilms de predominio mesenquimal, 2 ganglios
linfaticos y reaccion reticulo hiperplasica.

Por tltimo el reporte del US ocular Modo B en ambos
ojos revel6 aumento del diametro AP, ser fiquico con
sub-luxacién de cristalino, desprendimiento del vitreo
posterior (DVP) y Retina Aplicada de AO, documentan-
do mediante fotografias la presencia de aniridia bilateral,
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subluxacién de cristalino en ojo derecho y excavacién pa-
pilar amplia de aproximadamente 95% con vasos nasali-
zados y brillo féveal presente en OD, asi como presencia
de leucoma corneal adherente en OI por lo que no se
logro valorar fondo de ojo en OI, corroborando por estu-
dio de UBM aniridia bilateral total evidenciando escasos
remanentes del iris, presencia de subluxacién de cristalino
en ambos ojos, camara anterior estrecha y alteracién del
angulo esclero corneal. Por ultimo se obtuvieron quera-
tometrfas del OD que fueron K1 de 38.50 y K2 de 42.00
utilizando ambas para el calculo de LIO obteniendo:

OD (118.4=+14.50 118.7=+14.50 y 118.8=+15.00) y OI
(118.4=+13.00, 118.7=+13.50 y 118.8=+13.50).

El reporte actual del Ultrasonido Renal corroboré ne-
frectomia derecha, y el resto del estudio fue de caracteris-
ticas normales igual que sus exdmenes generales de BH,
QS, EGO. (Fotos Caso 1).

Ojo derecho

Ambos ojos

Fosa renal derecha

Tumor renal derecho

CASO 2 “ANIRIDIA”:

Femenina de 32 afios, presenta una AV inicial de 20/200
en OD () 20/160 y de 20/200 (.) 20/160 en OI, con PIO
inicial en OD de 26 mm/Hg y de 20mmHg en OL A
la inspeccion presenta facies llamativas, nistagmus hori-
zontal, fotofobia y a la biomicroscopia OD cornea trans-

parente, amplitud de la cimara anterior en ambos ojos
por VH de II-1ll, aniridia total, cristalino transparente y
excavacion de 0.3 asi como en OI, con gonioscopia en
AO con escala de Shaffer 2, estableciendo diagnéstico
de Aniridia, Glaucoma, e iniciandole tratamiento médico
oftalmolégico como se describié anteriormente, llevando
seguimiento durante las consultas de AV (c/AV final de
OD 20/400 (.) 20/200 y OI 20/400 () N/M, debido a la
opacidad corneal progresiva que la paciente fue presen-
tando), BMC y tonometria de aplanacién (PIO final en
OD 20 mm/Hg y 18 mmHg en OI) y con las siguientes
queratometrias OD K1=41.75 K2=43.75 y O K1=43.50
y K2=44.75, en esta paciente no fue viable estudiar su
2da gesta debido a pérdida del producto, las evaluaciones
oftalmoldgicas y los estudios recientes de fotografias of-
talmoldgicas en ambos ojos muestran aniridia total, cris-
talino transparente, hipoplasia foveal y excavacion de 0.3,
el UBM mostr6 aniridia total en OD, cierre angular y cris-
talino de 3.32 mm de longitud AP y una cimara anterior
de 1.91 mm y en OI aniridia subtotal, con cierre angular
y leve opacidad del cristalino, con US Renal y exdmenes
generales de BH, QS y EGO resultaron dentro de para-
metros normales, no se realizo Ultrasonido Ocular Modo
B, ya que se logr6 observar las estructuras mediante bio-
microscopia y las fotografias realizadas. (Caso 2).

Ojo izquierdo

CASO 3 “ANIRIDIA”:

Femenina de 48 afios, con DM2 tratada con normo-glu-
cemiantes orales, la cual presento a la revision inicial AV
en OD PMM y en OI CD 3mts, con PIO de 20mmHg
en OD y de 22mmHg en OI, encontrando al igual que en

Rev Med UAS; Vol. 3: No

. 4. octubre- diciembre de 2012



136 Casos de Aniridia

Ortiz- Zavala R

los otros casos facies caracteristicas, nistagmus horizontal
leve y a la BMC en OD leucoma corneal adherente con
edema y pannus, aniridia, con amplitud de camara ante-
rior por VH de I-0, subluxacién de cristalino con catarata
total y en Ol leucoma corneal adherente, edema corneal
con pannus, aniridia, amplitud de la camara anterior VH
1-0, subluxacién de cristalino y catarata total, corroboran-
do a la gonioscopia aniridia total con escala de Shaffer
0, aunque con dificultad por leucoma corneal adheren-
te, estableciéndose diagnéstico de Aniridia, Glaucoma, y
fue tratada con esquema triple al igual que los anteriores
con periodos de uso de Pilocarpina 4% 1 gota ¢/8 hrs en
AQ, con seguimiento en consultas subsecuentes de AV
(con AV final de PMM en OD y de PMM en OI), BMC
y tonometria de aplanacion (PIO final OD de 24 mmHg
y de OI de 26 mmHg) y obteniéndose por ultimo las que-
ratometrias (OD con K1=41.00 y K2=43.00 y OI con
K1=41.00 y K2=52.75). Se le realizo UBM la cual mues-
tra aniridia subtotal en OD, ¢/esferofaquia y subluxacién
del cristalino, con cristalino de 4.53 mm de longitud AP y
una camara anterior de 1.74 mm, asi como cierre angular
y en OI aniridia practicamente total, con esferofaquia y
subluxacion del cristalino, con cristalino de 4.82 mm de
longitud AP, camara anterior de 1.01 mm y cierre angular,
en las fotografias del segmento anterior se observa aniri-
dia con leucoma corneal adherente, pannus, catarata y su-
bluxacién de cristalino en AQ, y por Ultrasonido Renal se
document6 dafio renal parenquimatoso tipo 1. Por dltimo
dentro de sus estudios generales unicamente se encontrd
glicemia en ayunas de 192 mg/dl, el resto resultaron den-
tro de parametros normales. (Caso 3).

Ojo derecho

Ojo izquierdo

CASO 4 “ANIRIDIA”:

Femenina de 47 afios, con diagndstico y tratamiento
previo de DM2 tratada con normo-glucemiantes orales,
presento AV inicial de OD de CD a 30 cms aproxima-
damente y de OI de PMM con PIO inicial en OD de 28

mmHg y en OI de 28 mmHg, y nistagmus horizontal, a la
biomicroscopia se encontré en OD dermatochalasis, cor-
nea transparente edematosa, aniridia total ¢/amplitud de
camara anterior por VH I-0 y catarata, y en OI dermato-
chalasis, cornea edematosa c/leucoma adherente, pannus
periférico, aniridia total c¢/amplitud de cimara anterior
por VH de 0 y catarata total con subluxaciéon de cristalino,
no se logro obtener datos a la gonioscopia por el nistag-
mus como por él leucoma y se establecié diagnéstico de
Aniridia, Glaucoma, tratada con esquema doble a base
de Timolol, Dorzolamida, 1 gota ¢/12 hrs en AO, con
evaluaciones subsecuentes de AV (con AV final de OD
CD 3 mts aproximadamente y de OI de 20/400 dificil),
biomicroscopia y tonometria de aplanacion (con PIO fi-
nal de AO de 20 mmHg), la paciente presento glicemia en
ayunas de 85mg/dl, y datos de IVU en el EGO, ademis
referfa disuria ocasional y estar en tratamiento con anti-
bidtico oral; ya en el US Renal se reporté rifién derecho
de 9.4 x 4.3 cm y rifién Izquierdo de 11.6 x 5.5 cm y una
masa Tumoral Quistica de 13.6 x 10.5 x 7.8 cm cercana al
rifién derecho (Quiste Renal »7?) sugiriéndole una tomo-
graffa Helicoidal Abdomino-Pélvica simple y contrastada
(oral e IV) para precisar tipo de tumoracién, diagnéstico y
tratamiento, lesion referida como indolora y que aparecié
posterior al parto de su ultima gesta hace aprox. 24 afos.
En esta paciente no se logro obtener datos del segmento
posterior mediante fotografias oftalmologicas realizadas,
las cuales documentan aniridia con cornea transparente y
catarata en OD vy aniridia, leucoma corneal, con catarata
y subluxacion de cristalino en OI aunque se realizé Ultra-
sonido Ocular Modo B sin encontrar alteraciones y por
ultimo la UBM mostr6 aniridia subtotal con esferofaquia,
con camara anterior de 1.99 mm en OD y cierre angular y
en OI aniridia total, esferofaquia, subluxacién de cristali-
no, cierre angular y camara anterior de 1.44 mm. (Caso 4).

Ojo derecho

Ojo izquierdo

CASO 5 “ANIRIDIA”:
Masculino de 33 afios, presenta facies caracteristicas,
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fotofobia, nistagmus horizontal y AV inicial de OD de
20/200 () 20/120 y de OI de 20/200 (.) 20/120 con PIO
inicial del OD de 18 mmHg y del OI de 23 mmHg, a
la biomicroscopia OD cornea transparente, aniridia con
amplitud de la camara anterior por VH de I-11 y subluxa-
cién de cristalino con catarata total y excavacion papilar
de 0.3 bordes nitidos vasos centrales y brillo foveal dismi-
nuido, en OI cornea transparente, aniridia con amplitud
de la camara anterior por VH de 1l y catarata con exca-
vacion papilar de 0.5 bordes nitidos, vasos ligeramente
nasalizados e hipoplasia foveal, no se realizo gonioscopia
por poca cooperacién, encontrando en Ultrasonido Ocu-
lar modo B subluxacién de cristalino en OD, con vitreo
anecoico y retina aplicada en AO y fue posible explorar el
fondo de ojo a la BMC con el uso de la lupa de 90D, es-
tableciendo diagnoéstico de Aniridia bilateral, Glaucoma,
Catarata de AO, luxacién de cristalino de OD e hipoplasia
foveal en ambos ojos empleando el mismo tratamiento
que el caso anterior y con seguimiento subsecuente me-
diante AV (con AV final de OD CD 5 mts () 20/200 y
OI¢/20/400 (;) 20/200), biomicroscopia y tonomettia de
aplanacion (PI1O final OD 24 mmHg y OI de 17 mmHg),
también se le realizé estudios de BH, QS, EGO y US
Renal los cuales se encontraron normales. A su vez se le
realizo fotografias oftalmolégicas donde se muestra aniri-
dia bilateral, catarata y luxacién de cristalino en OD, con
excavacion papilar de aproximadamente 0.3 e hipoplasia
foveal y en Ol aniridia, catarata e hipoplasia foveal, con
excavacion papilar aproximadamente de 0.5 y finalmente
la UBM encontré en OD aniridia total, esferofaquia con
cristalino de 5.25 mm de longitud AP y camara anterior
de 0.74 mm con cierre angular evidente y en Ol aniridia
total con opacidad del cristalino y cimara anterior de 2.49
mm. (Caso 5).

Ojo d_erecho

P
Ojo izquierdo

CASO 6 “ANIRIDIA”:

Masculino de 28 afios, presenta a la inspeccion facies ca-
racterfsticas, fotofobia y nistagmus horizontal, y presento
mayor déficit mental en relacion al resto de los pacien-
tes estudiados y se encontrd a la revision AV inicial de
OD de 20/200 (.) 20/120 dificil y de OI de 20/200, con
PIO inicial en OD de 16 mmHg y de OI 18 mmHg, a la
biomicroscopia en OD cornea transparente, aniridia con
amplitud de camara anterior por VH 1I, subluxacién de
cristalino y catarata, con excavaciones de 0.7 bordes ni-
tidos, vasos nasalizados e hipoplasia foveal y en OI de
cornea transparente, aniridia, con amplitud de camara
anterior por VH 11, catarata, con excavaciéon papilar de
0.8, botdes nitidos, vasos nasalizados y BF reducido, no
se realizo gonioscopia por poca cooperacion, establecién-
dose diagnosticos de Aniridia bilateral, catarata congénita
y glaucoma en ambos ojos, e hipoplasia foveal de OD
y en las fotos oftalmolégicas se encontré excavaciones
de 0.7 en OD y de 0.8 en O, evidenciando cicatrices en
OI de toxoplasmosis no activas, ademas referfa zoonosis
positiva a gatos; se establecié el mismo tratamiento que
en los casos anteriores, ademas de realizarle en consultas
subsecuentes valoracién de AV (AV final de OD 20/200
() N/M y en OI de 20/400 () N/M, BMC y tonomettia
de aplanacién (PIO final en AO de 24 mmHg) por ult-
mo los estudios generales actuales de BH, QS, EGO y el
Ultrasonido Renal fueron normales. Por ultimo el reporte
del UBM evidenci6 en OD aniridia total, leve opacidad de
cristalino c/subluxacién, longitud de la camara anterior
de 2.46 mm y en Ol la presencia de aniridia total, opaci-
dad del cristalino y camara anterior de 2.07 mm.

De esta forma vemos que el tipo de herencia en toda la
familia es AD, siendo la aniridia del tipo familiar, y en el
caso 1 (con diagnéstico clinico de Sx. WAGR) la herencia
es del tipo AD, siendo la aniridia del tipo esporadica muy
probablemente con delecién del 11p13 por mutacion de
novo, de acuerdo con las formas de la enfermedad descti-
tas anteriormente. (Fotos Caso 0).

Ojo derecho
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4. Discusion

De acuerdo con los hallazgos en los 6 pacientes con Ani-
ridia acorde con la Asociacién Espafiola para el estudio
de la Aniridia y la Asociacion Internacional del Sindrome
de WAGR se constaté los hallazgos principales descritos
por estas entidades en nuestros pacientes demostrando
asi el espectro de la enfermedad a distintos niveles, pero
apareciendo en todos los casos con diferentes grados de
severidad, reiterando la importancia del enfoque integral
y del manejo oftalmoldgico multidisciplinario acorde con
las posibilidades de cada caso para ofrecetles el mejor tra-
tamiento de manera individual.

Asi, aun cuando se reviso las distintas gamas de trata-
mientos médicos y quirdrgicos, y aunque escapa de los
objetivos de este trabajo el describir el mejor tratamien-
to en cada caso, podemos seleccionar los distintos trata-
mientos médicos y quirirgicos de acuerdo con cada nivel
de afeccion de cada paciente, sin embargo hasta hoy el
prondstico en los pacientes con aniridia resulta poco fa-
vorable a largo plazo atn cuando se tenga éxito de acuer-
do con cada abordaje quirargico, y debido a que nues-
tros pacientes son de escasos recursos su manejo resulta
muy limitado por lo que tnicamente se les proporcioné
tratamiento médico topico anti-glaucomatoso ademas
de lagrimas artificiales, se plante6 la posibilidad de LC
cosmético o cirugia de catarata en algunos de nuestros
casos, sin embargo en nuestro grupo de estudié algunos
de ellos tienen bajas expectativas sobre todo por amblio-
pia e hipoplasia foveal, por lo que su tratamiento se verfa
enfocado solo a mejorfa estética y sintomatica pero con
muy baja expectativa visual, requiriendo apoyo de ayudas
de visiéon baja y tomando en cuenta la relacién costo-
riesgo-beneficio no parece ser una alternativa por el bajo
porcentaje de éxito a largo plazo (de acuerdo con los es-
tudios sobre tratamiento de la superficie corneal de Tiller
y Fideliz de la Paz del centro oftalmolégico de Barraquer

en Barcelona Espafia), tomando en cuenta también que la
literatura no reporta estudios en los que se haya realizado
en estos casos, tratamientos quirdrgicos oftalmolégicos
combinados (cirugfas dobles o triples).

Aun asi destacamos que aunque metodolégicamente
no es un estudié de gran significancia como lo es un en-
sayo clinico controlado, este tiene su importancia como
estudi6 descriptivo ya que plantea la posibilidad de abrir
puertas para realizar protocolos de manejo en estos casos
poco comunes 6 similares (aniridia traumatica), ademas
probablemente es el ler estudio en México en el que se
reporta un nimero importante de casos con aniridia en
una sola familia, esto en base al estudio de (Tiller et al)
donde se reporta una familia holandesa probablemente la
de mayor numero de casos reportados con 32 miembros
de una familia en 4 generaciones, ademas presentamos
un caso con diagnoéstico clinico de sindrome de WAGR
muy probablemente debido a una mutacién de novo, des-
tacamos el monitoreo sistémico por edades, e involucrd
del departamento de genética para confirmacion del diag-
nostico genético, siendo asi el ler estudio del CIDOCS
que presenta confirmacion de la alteracion genética de la
patologia estudiada y el ler estudié en conjunto con otras
instituciones de salud (INP y APEC), con apego a los
lineamientos actuales de acuerdo a las asociaciones que
han estudiado y reportado mas informacion acerca de la
aniridia y sindrome de WAGR alrededor del mundo, y por
ultimo ser el ler estudio en pacientes con aniridia que
detalla los hallazgos encontrados mediante el empleo de
UBM en nuestro pafs.

Asi queda claro que las mejores opciones tratamiento
son suero autélogo alteraciones de la pelicula lagrimal
con 6 sin la asociacion de lagrimas artificiales preferente-
mente sin conservador, el trasplante de células limbicas +
trasplante de membrana amnidtica en el caso de la que-
ratopatia aniridica, la facoemulsificacion precavida + co-
locaciéon de LIO con anillo de tensién capsular, Morcher
6 protesis de iris cuando existe catarata con o sin luxacion
o subluxacién de cristalino y el empleo de goniotomia
o trabeculotomia en los nifios que cursan con glaucoma
conggénito o secundario 6 bien la trabeculectomia + Mito-
micina C 6 5 FU en adultos asi como dispositivos de dre-
naje valvular en el caso de PIO incontrolables, dejando
la ciclo-crioterapia para cierre angular o falla previa con
otros tratamientos y ojos con el peor pronéstico visual
(ceguera, hipoplasia del nervié éptico 6 foveal).
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