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Aniridia y Síndrome de WAGR. Reporte de 6 casos clínicos en el Hospital Civil de Culiacán
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Objetivo: determinar las características oftalmológicas y sistémicas de  una familia con aniridia atendida en el servicio de oftalmología 
del Hospital Civil de Culiacán. Material y Métodos: reporte de 6 casos con aniridia de 6,500 pacientes atendidos por primera vez en 

Resultados: de 6 pacientes, encontramos 3 masculinos (50%) y 3 femeninos (50%); 1 (13%) 10-20 

(16%) con aniridia esporádica (AN2) “WAGR” por mutación de novo y 5 (83%) aniridia familiar (AN1). Solo 1 paciente (16%) pre-
sento tumor de Wilms, 1 (16%) daño renal parenquimatoso tipo I y 1 (16%) quiste renal derecho; nistagmus 6 (100%), aniridia total 

Conclusiones: la aniridia plantea posibilidades de tratamiento según el nivel de 

hasta contar con terapias genéticas seguras y adecuadas; Actualmente  las últimas opciones de manejo oftalmológico mejoran algunos 

Palabras Claves: Aniridia, WAGR, FISH, PAX6.

Objective:

Hospital of  Culiacán. Material and Methods: -

and APEC for study of  FISH and PAX6. Results:

aniridia (AN2) “WAGR” de novo mutation and 5 (83%) familial aniridia (AN1). 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 

(50%). Conclusions: Aniridia presents treatment options depending on the level of  involvement, in a multidisciplinary approach for 
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1. Introducción

La Aniridia es un desorden panocular hereditario bilateral 
raro, asociado con  glaucoma y el gen PAX 6, de herencia 

-

del desarrollo del ojo, cerebro y tejido nasal, así como 
del síndrome de Peters, Gillispie y WARG. Se caracteriza 

también puede afectar otras estructuras oculares, no es 

una enfermedad estática, algunos se desarrollan en edad 
adulta, además suele asociarse con alteraciones sistémi-
cas.  El síndrome de WARG se debe a una mutación del 
cromosoma 11p, que afecta al gen PAX 6 y al gen WT.1

y no prevalece en ninguna raza,2 mientras que el Síndro-

asociación aniridia tumor de Wilms data desde hace 50 

et al. lo llaman “síndrome 
de micro-deleción cromosómica”, posteriormente se en-
contró falla renal como característica del síndrome, que se 

Recibido: 12 enero de 2012 ; aceptado: 28 marzo de 2012



133

Rev Med UAS; Vol. 3: No. 4. octubre- diciembre de 2012

Revista Médica de la UASOrtíz- Zavala R

-
tado 100 casos.3,10           
  En la actualidad en países como España hay 400 afec-
tados censados por la Asociación Española de Aniridia. 

de incidencia de esta rara enfermedad, solo reportándose 
en la literatura 2 artículos en el rubro de Genética sobre 
intra-deleciones del gen PAX 6 y el estudio molecular del 
gen PAX 6 en Aniridia. 
  El diagnóstico es clínico, 80% son aislados sin afección 
sistémica, en el resto se acompaña de tumor de Wilms, 
afección 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 

-
nitorizar a los pacientes en busca de tumor de Wilms.3,5 

2. Material y métodos 

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

-
deza visual, presión intraocular, amplitud de cámara an-

-
lar e hipoplasia foveal.
  La información se recolectó en el formato para cédu-
la de recolección de datos a partir de las historias oftal-
mológicas de cada paciente de la familia con Aniridia y 
en el caso de Síndrome de WAGR junto a los estudios 
previos que fueron recabados, así como por los estudios 

casos estudiados durante su seguimiento en el Servicio de 
Oftalmología del CIDOCS, en conjunto con el servicio 
de Genética del Hospital Civil de Culiacán Sinaloa, para 
realizar el árbol genealógico, cariotipo y junto con el INP 

el estudio de PAX6 y FISH en 3 de los pacientes de esta 
familia (abuela materna, madre e hijo).

 3. Resultados

casos de una familia cuyo rasgo común fue la Aniridia 
1 de los cuales se estudió con diagnóstico de sín-

drome de WAGR por presentar antecedente de Tumor 
de Wilms en su infancia, a todos se les realizo consultas 

2011, presentando a su vez glaucoma como otro hallazgo 
común en todos los casos, brindándoles manejo con Ti-

-

fotografías del segmento anterior y posterior cuando no 

-
to anterior, US Renal para monitoreo de alguna altera-
ción funcional o estructural que estuvieran presentando 

(EGO) indagando las condiciones renales de forma ge-
neral y las cifras de glicemia en cada paciente, así como la 
toma de muestra para análisis molecular del gen PAX6 y 
detección de la deleción del cromosoma 11p13 mediante 
estudio de Hibridación In Situ Fluorescente (FISH), en 
conjunto con el Instituto Nacional de Pediatría (INP) y 

se realizó el árbol genealógico determinando la proceden-
cia de la Aniridia por rama materna en esta familia por el 

resulto negativo. 
  Todos los pacientes presentaron retraso intelectual y del 
aprendizaje. 
  Se encontró 1 miembro descendiente del caso 4 que 
falleció por tumor de Wilms alrededor de los 5 años de 
edad, y se presento durante el período de estudió emba-
razo en el caso 2, cuyo producto se perdió alrededor de 
los 4 a 5 meses de gestación, y 2 pacientes casos 3 y 4 
DM2 diagnosticadas y tratadas de forma ambulatoria, sin 
evidenciar retinopatía debido a las alteraciones en córnea 
y cristalino.

CASO 1 “SX. WAGR”:

Masculino de 12 años, sé presento a consulta de oftalmo-

dolor ocular, encontrando facies llamativas, fotofobia, nis-
tagmus horizontal con los siguientes hallazgos AV inicial 

OI, con PIO inicial de 38 mmHg en OD y de 40mmHg 
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en OI, así como presencia de aniridia, amplitud de la CA 

en OI, encontrando a la gonioscopía aniridia parcial des-
de MXII a MIII con procesos iridianos altos a este nivel 

-
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 diagnóstico de Aniridia (Síndrome de WAGR), Glau-
coma, e iniciando manejo médico oftalmológico como se 

oftalmológica de manera irregular mediante AV (con AV 
-

ya que el paciente es de bajos recursos y le fue difícil acu-
dir a las citas de control, durante las cuales se recabaron 
estudios de su infancia de los años 2001 y 2002 cuando 
fue estudiado por tumoración abdominal diagnosticada 
en Mayo del 2001 como Tumor de Wilms del Riñón De-

-
quemas VAC (Vincristina, Adriamicina y Actinomicina) y 

-
te por cirugía (nefrectomía del Riñón Derecho), período 

-

-

del cuadro clínico que él paciente presento en esa etapa 

Tumor de Wilms de Riñón Derecho. 
  Así de acuerdo a los estudios recabados y recientes, se 

(WAR), sin alteraciones a nivel de genitales, ya dentro de 
-

los en la bolsa escrotal, estableciendo el diagnóstico clíni-
co solo con 2 de las características primordiales presentes 
que son aniridia y tumor de Wilms, de acuerdo con la 
Asociación Internacional para el estudió del síndrome de 

-
gen, histopatología recabados y las fotos que documentan 

de cristalino, leucoma, pannus, hipoplasia del nervio ópti-

Con lo anterior encontramos de los estudios recabados 
en el 2001 Ultrasonidos abdominales que revelaron Tu-

moración retroperitoneal sólida, dependiente del paren-
quima renal que rebasaba ligeramente línea media abdo-

-

obliteración de su luz en más del 50%, sin función uro-

mostro una Gran Masa Renal Derecha que deformaba 
-

enfermedad metastásica pulmonar bilateral sin adenome-
galia mediastinal, ni derrame pleural. 
  Posteriormente otro estudio de Ultrasonografía Ab-
dominal reporto tumoración sólida retroperitoneal de-

sugestivos de necrosis central y compresión de la VCI, 
-

mo ultrasonido abdominal mostro un proceso ocupativo 

cms de contorno lobular y centro necrótico disperso y 

-

tumoral (nefrectomía derecha mediante hernioplastía 
inguinal bilateral) considerando la reducción del tumor, 

-

con probable necrosis central en el lóbulo medio basal 
izquierdo, sin líquido interpleural), y posteriormente por 
Ultrasonido Abdominal (se evidenció un pequeño derra-
me pleural basal izquierdo, probablemente secundario 

histopatológico del tumor resecado, un espécimen de Tu-
mor de Wilms de Riñón derecho, ganglio mesentérico y 
ganglio para-aórtico, en un Riñón Derecho de 515 g con 
Tumor de Wilms de predominio mesenquimal, 2 ganglios 
linfáticos y reacción retículo hiperplásica.

ojos reveló aumento del diámetro AP, ser fáquico con 

posterior (DVP) y Retina Aplicada de AO, documentan-
do mediante fotografías la presencia de aniridia bilateral, 
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-
-

zados y brillo fóveal presente en OD, así como presencia 
de leucoma corneal adherente en OI por lo que no se 
logro valorar fondo de ojo en OI, corroborando por estu-

en ambos ojos, cámara anterior estrecha y alteración del 
ángulo esclero corneal. Por último se obtuvieron quera-
tometrías del OD que fueron K1 de 38.50 y K2 de 42.00 
utilizando ambas para el cálculo de LIO obteniendo:

  El reporte actual del Ultrasonido Renal corroboró ne-
frectomía derecha, y el resto del estudio fue de caracterís-

Ojo derecho

Ambos ojos    Riñon derecho

Tumor renal derecho  Fosa renal derecha

CASO 2 “ANIRIDIA”:

la inspección presenta facies llamativas, nistagmus hori-
zontal, fotofobia y a la biomicroscopia OD cornea trans-

parente, amplitud de la cámara anterior en ambos ojos 
por VH de II-lll, aniridia total, cristalino transparente y 

AO con escala de Shaffer 2, estableciendo diagnóstico 
de Aniridia, Glaucoma, e iniciándole tratamiento médico 
oftalmológico como se describió anteriormente, llevando 

opacidad corneal progresiva que la paciente fue presen-

2da gesta debido a pérdida del producto, las evaluaciones 
oftalmológicas y los estudios recientes de fotografías of-
talmológicas en ambos ojos muestran aniridia total, cris-

-
talino de 3.32 mm de longitud AP y una cámara anterior 

-
metros normales, no se realizo Ultrasonido Ocular Modo 

-
microscopía y las fotografías realizadas. (Caso 2).

Ojo derecho

Ojo izquierdo

CASO 3 “ANIRIDIA”:

Femenina de 48 años, con DM2 tratada con normo-glu-
cemiantes orales, la cual presento a la revisión 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 
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los otros casos facies características, nistagmus horizontal 

edema y pannus, aniridia, con amplitud de cámara ante-

total y en OI leucoma corneal adherente, edema corneal 
con pannus, aniridia, amplitud de la cámara anterior VH 

-
do a la gonioscopía aniridia total con escala de Shaffer 

-
te, estableciéndose  diagnóstico de Aniridia, Glaucoma, y 
fue tratada con esquema triple al igual que los anteriores 

AO, con seguimiento en consultas subsecuentes de AV 

y de OI de 26 mmHg) y obteniéndose por último las que-

-

del cristalino, con cristalino de 4.53 mm de longitud AP y 

y en OI aniridia prácticamente total, con esferofaquia y 

longitud AP, cámara anterior de 1.01 mm y cierre angular, 
en las fotografías del segmento anterior se observa aniri-
dia con leucoma corneal adherente, pannus, catarata y su-

documentó daño renal parenquimatoso tipo 1. Por último 
dentro de sus estudios generales únicamente se encontró 

-
tro de parámetros normales. (Caso 3).

Ojo derecho    Ojo izquierdo

CASO 4 “ANIRIDIA”:

previo de DM2 tratada con normo-glucemiantes orales, 
-

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 
biomicroscopía se encontró en OD dermatochalasis, cor-

cámara anterior por VH I-0 y catarata, y en OI dermato-

no se logro obtener datos a la gonioscopía por el nistag-
mus como por él leucoma y se estableció diagnóstico de 
Aniridia, Glaucoma, tratada con esquema doble a base 

-
nal de AO de 20 mmHg), la paciente presento glicemia en 

refería disuria ocasional y estar en tratamiento con anti-
biótico oral; ya en el US Renal se reportó riñón derecho 

-
grafía Helicoidal Abdomino-Pélvica simple y contrastada 
(oral e IV) para precisar tipo de tumoración, diagnóstico y 
tratamiento, lesión referida como indolora y que apareció 

En esta paciente no se logro obtener datos del segmento 
posterior mediante fotografías oftalmológicas realizadas, 
las cuales documentan aniridia con cornea transparente y 
catarata en OD y aniridia, leucoma corneal, con catarata 

-

-
no, cierre angular y cámara anterior de 1.44 mm. (Caso 4).

Ojo derecho   Ojo izquierdo

CASO 5 “ANIRIDIA”:

Masculino de 33 años, presenta facies características, 
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fotofobia, nistagmus horizontal y AV inicial de OD de 

inicial del OD de 18 mmHg y del OI de 23 mmHg, a 
la biomicroscopia OD cornea transparente, aniridia con 

-

de 0.3 bordes nítidos vasos centrales y brillo foveal dismi-
nuido, en OI cornea transparente, aniridia con amplitud 

-
vación papilar de 0.5 bordes nítidos, vasos ligeramente 
nasalizados e hipoplasia foveal, no se realizo gonioscopía 
por poca cooperación, encontrando en Ultrasonido Ocu-

-
tableciendo diagnóstico de Aniridia bilateral, Glaucoma, 

foveal en ambos ojos empleando el mismo tratamiento 
que el caso anterior y con seguimiento subsecuente me-

Renal los cuales se encontraron normales. A su vez se le 
realizo fotografías oftalmológicas donde se muestra aniri-

foveal y en OI aniridia, catarata e hipoplasia foveal, con 

cristalino de 5.25 mm de longitud AP y cámara anterior 

mm. (Caso 5).

Ojo derecho

Ojo izquierdo

CASO 6 “ANIRIDIA”:

Masculino de 28 años, presenta a la inspección facies ca-
racterísticas, fotofobia y nistagmus horizontal, y presento 

-
tes estudiados y se encontró a la revisión AV inicial de 

PIO inicial en OD de 16 mmHg y de OI 18 mmHg, a la 
biomicroscopia en OD cornea transparente, aniridia con 

-
tidos, vasos nasalizados e hipoplasia foveal y en OI de 
cornea transparente, aniridia, con amplitud de cámara 

se realizó gonioscopía por poca cooperación, establecién-
dose diagnósticos de Aniridia bilateral, catarata congénita 
y glaucoma en ambos ojos, e hipoplasia foveal de OD 

positiva a gatos; se estableció el mismo tratamiento que 
en los casos anteriores, además de realizarle en consultas 

-

Ultrasonido Renal fueron normales. Por último el reporte 

de 2.46 mm y en OI la presencia de aniridia total, opaci-

De esta forma vemos que el tipo de herencia en toda la 
familia es AD, siendo la aniridia del tipo familiar, y en el 

es del tipo AD, siendo la aniridia del tipo esporádica muy 
probablemente con deleción del 11p13 por mutación de 
novo, de acuerdo con las formas de la enfermedad descri-
tas anteriormente. (Fotos Caso 6).

Ojo derecho
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Ojo izquierdo

4. Discusión

De acuerdo con los hallazgos en los 6 pacientes con Ani-
ridia acorde con la Asociación Española para el estudio 
de la Aniridia y la Asociación Internacional del Síndrome 
de WAGR se constató los hallazgos principales descritos 
por estas entidades en nuestros pacientes demostrando 
así 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 oftalmológico multidisciplinario acorde con 
las posibilidades de cada caso para ofrecerles el mejor tra-
tamiento de manera individual.
 Así, aún cuando se reviso las distintas gamas de trata-
mientos médicos y quirúrgicos, 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 quirúrgicos de acuerdo con cada nivel 
de afección de cada paciente, sin embargo hasta hoy el 
pronóstico en los pacientes con aniridia resulta poco fa-

-
do con cada abordaje quirúrgico, y debido a que nues-
tros pacientes son de escasos recursos su manejo resulta 
muy limitado por lo que únicamente se les proporcionó 
tratamiento médico tópico anti-glaucomatoso además 

cosmético o cirugía de catarata en algunos de nuestros 
casos, sin embargo en nuestro grupo de estudió algunos 

-
pía e hipoplasia foveal, por lo que su tratamiento se vería 
enfocado solo a mejoría estética y sintomática pero con 

de visión baja y tomando en cuenta la relación costo-

-

literatura no reporta estudios en los que se haya realizado 
en estos casos, tratamientos quirúrgicos oftalmológicos 
combinados (cirugías dobles o triples). 
  Aún así destacamos que aunque metodológicamente 

-
sayo clínico controlado, este tiene su importancia como 
estudió descriptivo ya que plantea la posibilidad de abrir 
puertas para realizar protocolos de manejo en estos casos 
poco comunes ó similares (aniridia traumática), además 

reporta un número 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 número de casos reportados con 32 miembros 
de una familia en 4 generaciones, además presentamos 
un caso con diagnóstico clínico de síndrome de WAGR 
muy probablemente debido a una mutación de novo, des-
tacamos el monitoreo sistémico por edades, e involucró 

-
nóstico genético, siendo así el 1er estudio del CIDOCS 

patología estudiada y el 1er estudió 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 más información acerca de la 
aniridia y síndrome de WAGR alrededor del mundo, y por 
último ser el 1er estudio en pacientes con aniridia que 
detalla los hallazgos encontrados mediante el empleo de 

  Así queda claro que las mejores opciones tratamiento 
son suero autólogo  alteraciones de la película lagrimal 

-
mente sin conservador, el trasplante de células límbicas + 
trasplante de membrana amniótica en el caso de la que-

-
locación de LIO con anillo de tensión capsular, Morcher 

o trabeculotomía en los niños que cursan con glaucoma 
congénito o secundario ó bien la trabeculectomía + Mito-
micina C ó 5 FU en adultos así como dispositivos de dre-
naje valvular en el caso de PIO incontrolables, dejando 
la ciclo-crioterapía para cierre angular o falla previa con 
otros tratamientos y ojos con el peor pronóstico visual 
(ceguera, hipoplasia del nervió óptico ó foveal).
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