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Resumen

La discapacidad visual es un tdpico transversal al ciclo de vida. Si bien la discapacidad va mas allé de lo bioldgico, las
deficiencias visuales en rango de baja vision o ceguera pueden impactar el desarrollo y la funcidn visual acorde a la edad,
teniendo una amplia etiologia y varias consideraciones en salud importantes para su prevencion, diagndstico, tratamiento y
rehabilitacion. Se realiza una revision sobre el espectro etioldgico y las consideraciones en salud de la discapacidad visual
en la primera infancia, partiendo de aspectos clave del neurodesarrollo de la vision, la clasificacidn etioldgica y las causas
mas frecuentes de las deficiencias visuales capaces de producir una discapacidad visual en la primera infancia. Como
etiologias mas frecuentes de deficiencias visuales permanentes en rango de baja vision (agudeza visual entre 20/60 a
20/400) y ceguera (agudeza visual menor de 20/400) sobresalen la retinopatia del prematuro, la catarata congénita, las
opacidades corneales y las enfermedades congénitas de la retina, y como causas prevenibles o de discapacidad visual
reversible destacan los errores de refraccion no corregidos. Ademas, son causas importantes para evaluar en los nifios con
discapacidad visual el déficit de vitamina A, la ceguera por trauma y el maltrato infantil, etiologias que van mds alld de la
salud visual. Es prioridad identificar de manera oportuna las causas prevenibles y tratables, y reconocer las inevitables para
instaurar procesos de rehabilitacion funcional e integral, segun sea el caso.

Nifios con discapacidad. Baja vision. Ceguera. Salud de la persona con discapacidad.

Abstract

Visual impairment is a condition that occurs throughout life. Although the disability goes beyond the biological aspect, visual
deficiencies in the range of low vision or blindness can impact development and visual function depending on age, having a
broad etiology and several important health considerations for its prevention, diagnosis, treatment, and rehabilitation. This is a
review of the etiological spectrum and health considerations of visual impairment during early childhood, based on key aspects
of the neurodevelopment of vision, the etiological classification, and the most frequent causes of visual impairments capable
of causing visual disability in early childhood. Retinopathy of prematurity, congenital cataracts, corneal opacities, congenital
retinal diseases, and uncorrected refractive errors stand out as preventable causes or reversible visual impairment. In addition,
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vitamin A deficiency, trauma blindness, and child abuse are significant causes that should be assessed in children with visual
impairment, etiologies that go beyond visual health. It is a priority to identify, in a timely manner, the preventable and treatable
causes, and to recognize the inevitable ones to establish functional and comprehensive rehabilitation processes.

Disabled children. Low vision. Blindness. Health of the disabled.

Introduccion

La discapacidad visual, que abarca la baja vision y
la ceguera, es un tema de interés en salud publica y
en asistencia clinica, que es transversal al ciclo de
vida, incluyendo la vida gestacional, neonatos, primera
y segunda infancia.

La discapacidad visual en nifios impacta el desarro-
llo, generando desventajas en cuanto a procesos edu-
cativos, de independencia, aprendizaje y adaptacion;
ademas, al menos la mitad de los nifios con deficien-
cias visuales moderadas a graves (baja vision) y
ceguera tienen concomitantemente deficiencias moto-
ras o sensoriales’. Se reporta que esta poblacién tiene
mayor frecuencia de hospitalizaciones y mortalidad en
todos los paises, sean de altos o bajos ingresos'.
Evaluar la funcionalidad de la visién en nifios con dis-
capacidad visual es clave para realizar procesos de
adaptacién y rehabilitacion tanto funcional como
integral®?,

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS), en su
reporte sobre el manejo de la baja vision en la pobla-
cion pediatrica, agrupa las deficiencias visuales en tres
tipos de acuerdo con la agudeza visual mejor corregida
en el mejor ojo: deficiencia visual moderada entre
6/60 (20/200) y 6/18 (20/60), deficiencia visual grave
entre 3/60 (20/400) y 6/60 (20/200), y ceguera con una
agudeza visual menor de 3/60 (20/400). Las deficien-
cias visuales moderadas y graves se conocen como
baja vision. Adicionalmente, la OMS recomienda que
la sensibilidad disminuida al contraste y la pérdida de
adaptacion en la oscuridad deben ser incluidas como
parametros de discapacidad visual si el compromiso
funcional que generan es significativo?.

Mundialmente se estima que 1300 millones de per-
sonas presentan alguna forma de discapacidad visual,
de las cuales 1.4 millones son niflos*5. Del total de las
personas invidentes, al menos el 4% corresponde a
poblacion infantil, y del total de las personas con
alguna discapacidad visual, el 1% son nifios®. Es des-
tacable que casi la mitad de la ceguera infantil se
puede evitar®.

Las principales causas de ceguera infantil varian
geograficamente de manera considerable: en los pai-
ses escandinavos, Hungria y la Republica Checa, la

retinopatia del prematuro (ROP) se encuentra entre las
primeras cinco causas de pérdida visual grave en
escolares*6. En Suiza se reporta que las principales
cinco causas de ceguera, en el 76% de la poblacion,
son ROP, hipoplasia del nervio 6ptico, amaurosis con-
génita de Leber, atrofia del nervio dptico y microftalmia/
anoftalmia’. En los paises de bajos y medianos ingre-
sos predomina la catarata congénita, y en aquellos con
bajos ingresos, la ROP?. En Latinoamérica, la principal
causa de ceguera reportada en nifios es la ROP, y la
principal causa de baja vision son los errores de la
refraccion no corregidos®.

El objetivo fue realizar una revision narrativa que
actualice el conocimiento sobre la etiologia y las con-
sideraciones en salud de la discapacidad visual en la
primera infancia, con la finalidad de mostrar el amplio
espectro etioldgico de esta situacion clinica y de salud
publica, y aportar a la comprension de la dinamica de
salud de los nifios con deficiencias visuales en rango
de baja vision o ceguera.

Se realizd una busqueda sistematica en las platafor-
mas PubMed y Scielo de los articulos publicados en los
ultimos 50 afos sobre baja visién y ceguera en la pri-
mera infancia. Se emplearon las palabras clave “low
vision”, “blindness”, “infants” y “child” (también en
espanol). Se hizo una lectura de los resultados encon-
trados y se seleccionaron aquellos que incluian infor-
macion referente a la etiologia y las consideraciones de
salud de la discapacidad visual en la primera infancia.

Neurodesarrollo e hitos de la vision

El neurodesarrollo es un proceso complejo, continuo
y dinamico, que resulta a partir de la interaccion del
nifio con el medio y paralelamente con la maduracion
de las estructuras nerviosas, la adquisiciéon de destre-
zas y finalmente la formacién de la personalidad®.

El periodo critico del desarrollo visual se da en los
primeros 6 meses de vida y su maduracién termina de
completarse alrededor de los 7 afos'®!". El desarrollo
de la corteza visual primaria (V1) se inicia desde el dia
33 gestacional, y esta completa al nacer con la via
aferente del tdlamo a la [dmina cuatro de la corteza V1
(visual primaria)'?. Esto ocurre en varias fases, de las
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cuales la primera consiste en la formacién de mapas
retinotdpicos en la corteza, que se produce por medio
de conexiones que se desarrollan entre las proyeccio-
nes axonales de la pars dorsal del nlcleo geniculado
lateral con las células de la capa 4 de V1, proceso
guiado por sefales moleculares en la corteza y por
actividad neuronal espontanea. La segunda etapa se
da tras los primeros estimulos visuales en la retina,
ocasionando mayor selectividad de la orientacién en
las neuronas de V1. La etapa siguiente se conoce
como «periodo critico» debido a que los estimulos
visuales inadecuados ocasionan consecuencias en la
organizacion de las vias visuales que conectan con las
neuronas multipolares de la corteza cerebral, ya que
es en esta fase cuando se perfeccionan las propieda-
des selectivas neuronales'®.

En la primera infancia se experimenta un desarrollo
continuo de la agudeza visual, la percepcién del movi-
miento y la sensibilidad al contraste, y los hitos del
desarrollo visual se van estableciendo a la par del
desarrollo motor, cognitivo y comunicativo (Tabla 1),

Los primeros 2 afios de vida son mas susceptibles
a una vision binocular alterada que genere ambliopia,
la cual debe detectarse lo mas temprano posible para
alcanzar la mayor recuperacion del desarrollo visual'.
En los niflos menores de 2 afos, el area V1 experi-
menta multiples conexiones sinapticas, describiéndose
diversos mecanismos de plasticidad neural para com-
pletar el proceso de desarrollo’™.

El tamizaje visual es fundamental en la evaluacion
sistematica del nifio en todas sus etapas: recién nacido,
lactante, nifio preverbal y verbal. Se deben evaluar la
agudeza visual, la alineacién ocular y la presencia de
anomalias oculares estructurales', ademas de signos
que indiquen dafo visual, como falta de respuesta a
rostros u objetos familiares durante los primeros meses
de vida, nistagmo persistente, movimientos oculares
erraticos después de los 3 meses, mirar fijamente
luces brillantes, frotamiento constante de los ojos
(signo oculodigital) y mirada constante hacia abajo'®.
En la tabla 1 se detallan los principales hitos del desa-
rrollo visual en el primer afo, relacionados con los
avances motores y del lenguaje.

Clasificacion etiologica de la
discapacidad visual infantil

La clasificacion de las causas, prevenibles y no pre-
venibles, de las deficiencias visuales permanentes fue
realizada por la OMS tomando en cuenta el momento

Hitos del desarrollo visual y su relacién con el
desarrollo motor y comunicativo

Primer
mes

Curiosidad visual, atencion dirigida y seguimiento
al movimiento, patrones y caras

Contacto visual corto e imitacion de las
expresiones faciales del adulto

Mayor nitidez entre 25 y 30 cm de distancia

Alos 3
meses

Se logra la fijacion: en esta etapa el nifio ya fija,
sigue y mantiene un objeto

Atencion mantenida en las caras y sonrisa social
Atencion al ambiente y seguimiento de los objetos
Conciencia del uso de las manos para explorar los
objetos visualizados

Interés en el movimiento de manos de las otras
personas

Mejora la diferenciacién de colores de la luz
blanca

Alos 6
meses

Se mueve hacia los objetos que observa y que no
estén a su alcance

Entendimiento de algunos gestos e imitacion de
acciones observadas, como saludar o aplaudir
Reconoce a los miembros de su familia antes de
que hablen, por los gestos y expresiones
Individualiza los objetos por forma y tamafio
Integra los contornos y bordes

Presentan fusion y estereopsis

Alos 9
meses

Entiende las expresiones de comunicacion sin el
didlogo

Sabe hacia donde mirar para buscar situaciones
familiares o personas

Percibe cambios en altura y superficies mientras
se mueve alrededor

Alos 12
meses

Disfruta y reconoce objetos y personas familiares
en fotos

Adaptada de Swaminathan et al.'”, Medina Alva et al.’y Siu 'y Murphy'2.

de instauracion de la patologia o el factor desencade-
nante (Tabla 2)'81°,

La OMS propone otra clasificacién siguiendo el curso
del examen fisico oftalmoldgico de acuerdo con la
region anatdémica afectada (Tabla 3)®. Esta clasifica-
cion resulta Util cuando en la practica clinica no se
tiene suficiente informacion sobre la historia médica y
los antecedentes del nifo®.

Algunos estudios han propuesto clasificar las causas
en prevenibles, tratables e inevitables?®?!. Las causas
prevenibles son condiciones que pueden ser evitadas
por medio de intervenciones basicas, como promocion,
prevencion y educacion. Estas incluyen deficiencia de
vitamina A, trauma, coriorretinitis y toxoplasmosis®. Las
causas tratables son condiciones en que la vision puede
ser restaurada o preservada mediante intervenciones
médicas o quirdrgicas, e incluyen ametropias, cataratas,
afaquia, glaucoma, queratocono, desprendimiento de
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Clasificacion etioldgica de baja vision y ceguera
en nifios

Enfermedad Enfermedad cromosémica, mitocondrial,

hereditaria autosomica dominante, autosémica recesiva,
ligada al X, inespecifica; incluye albinismo,
distrofia macular, retinitis pigmentosa,
enfermedad de Stargardt y distrofia de cornea

Factor Rubeola, toxoplasmosis, drogas o alcohol,

intrauterino catarata congénita, nistagmo, hipoplasia del

nervio éptico, coloboma, microftalmos y

aniridia
Factor Encefalopatia hipoxico-isquémica (ceguera
perinatal o cortical), retinopatia del prematuro,
neonatal conjuntivitis neonatal (ofttalmia neonatorum)
Factor Déficit de vitamina A, sarampion, neoplasias,
posnatal en traumas oculares, degeneracién miépica,
lactantes y glaucoma, desprendimiento de retina, opacidad
nifios corneal, errores refractivos, ambliopia

Adaptada de Gilbert et al."® y Uprety et al.’.

Etiologia de la discapacidad visual segln el sitio
anatomico

Globo ocular Ptisis bulbi, anoftalmos, microftalmos,
buftalmos, enucleacion, otra

Cornea Estafiloma, cicatriz, queratocono,
distrofia, leucomas

Cristalino Catarata, afaquia, otra

Uvea Aniridia, coloboma, uveitis, otra

Retina Distrofia, albinismo, retinopatia del

prematuro, retinoblastoma, otra
Nervio 6ptico Atrofia, hipoplasia, glaucoma, otra

Globo de
apariencia normal

Error refractivo, ambliopia, ceguera
cortical, nistagmo idiopatico

Adaptada de Gilbert et al.™.

retina, uveitis y ROP?. Las causas inevitables incluyen
anomalias congénitas oculares, distrofias retinianas,
neuropatias dpticas, ceguera cortical y microftalmos?°.

Causas mas frecuentes de discapacidad
visual en la primera infancia

Retinopatia del prematuro

La ROP se caracteriza por una alteracion de la vas-
culogénesis de la retina que afecta su desarrollo nor-
mal. El espectro clinico va desde regresion espontanea
hasta desprendimiento de retina bilateral total y
ceguera??,

Es la principal causa de ceguera infantil en los pai-
ses en vias de desarrollo, como India y China, y en
paises de Latinoamérica y de Europa del Este®®. Los
principales factores de riesgo de esta patologia son el
parto pretérmino, el bajo peso al nacer, el uso suple-
mentario de oxigeno y la sepsis neonatal relacionados
con inmadurez en el desarrollo histolégico, neuronal y
vascular de la retina. Estos factores predisponen a que
el nifo sea mas susceptible a ciertos agresores, oca-
sionando mecanismos compensadores que resultan en
una vascularizacién aberrante®>?*. Las tasas crecien-
tes de partos prematuros, junto con la mayor supervi-
vencia de los neonatos por el desarrollo de las unidades
de cuidados neonatales, pero con retraso en el diag-
nostico, han llevado a un incremento de la ceguera por
ROP?,

La ROP se clasifica clinicamente segun los hallazgos
encontrados en el fondo de 0jo?®. Gran parte de los
pacientes pretérmino desarrollan algin grado de ROP,
pero la mayoria son leves y se resuelven de forma
espontanea; el resto presenta enfermedad grave que
requiere tratamiento?.

En 2008, Gilbert?” estimé que mas de 50,000 nifios
en el mundo eran ciegos por ROP. Sin embargo, la
literatura reciente sugiere que esto podria estar subes-
timado, porque en 2010 casi 32,200 lactantes presen-
taron discapacidad visual a causa de ROP?2,

Las guias recomiendan hacer tamizaje con oftalmos-
copia indirecta a todos los recién nacidos menores de
32 semanas de gestacion o con un peso al nacer
menor de 1500 gramos?3. La prevencién primaria
requiere identificar los factores de riesgo para ROP?,
y la prevencion secundaria se basa en identificar la
enfermedad de forma temprana y hacer tratamiento
oportuno de los pacientes que lo requieran. El estandar
de referencia en el manejo de esta patologia para evi-
tar la pérdida de visién central en nifios con ROP grave
es la terapia ablativa laser (fotocoagulacion laser)®.
Otras opciones de manejo son los anticuerpos frente
al factor de crecimiento vascular endotelial, como el
bevacizumab®’, y en casos mds avanzados el trata-
miento quirdrgico paliativo?®,

Catarata congénita

Se define como catarata congénita cualquier opaci-
dad del cristalino en el primer afio de vida®'. Es la
principal causa prevenible de ceguera en los nifios en
el mundo y fue una de las prioridades para la iniciativa
VISION 2020%2. Es la causa del 5% al 20% de los
casos de ceguera pediatrica, y cerca de 200,000 nifios
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en el mundo son ciegos por catarata. Algunos estudios
reportan que esta causa de ceguera en los nifios es
diez veces mds alta en los paises de bajos ingresos,
debido a la malnutricion, el sistema de salud inade-
cuado y la mayor tasa de infecciones perinatales®.

El diagndstico temprano es importante, porque con
una adecuada intervencion pueden lograrse buenos
resultados visuales®?,

La catarata en los nifios puede ser congénita o
adquirida, y bilateral o unilateral®>. En muchos casos
la etiologia permanece desconocida, pero aproximada-
mente el 50% se debe a mutaciones en genes que
codifican proteinas implicadas en la estructura del cris-
talino. Otras causas importantes son la infeccién
materna, las anomalias genéticas, las alteraciones
metabdlicas, las enfermedades sistémicas®?, el exceso
de corticoesteroides enddgenos o exdgenos, y el mal-
trato infantil. Esta patologia, sin tratamiento oportuno,
con frecuencia puede causar déficit visual por amblio-
pia y estrabismo cuando es unilateral, y ceguera
cuando es bilateral®*,

El manejo es quirurgico en la mayoria de los casos,
junto a procesos de rehabilitacion de la visién®4. En
cuanto al prondstico, la cirugia realizada en los prime-
ros 2 meses de vida se asocia a buenos resultados,
siendo la catarata binocular menos ambliogénica. La
presencia de nistagmo es un signo de mal pronds-
tico®. A pesar de realizarse una cirugia temprana y
una rehabilitacion oOptica intensiva, los nifios pueden
desarrollar ambliopia por deprivacion, nistagmo, estra-
bismo y glaucoma®?,

Opacidades corneales

Las opacidades corneales se definen como un grupo
de enfermedades que se caracterizan por una pérdida
de transparencia en el tejido corneal. Su etiologia
puede ser genética, infecciosa, traumatica, toxica o
una combinacién de ellas, que altera la diferenciacién
del segmento anterior entre las semanas 6 y 16 de
gestacions®,

La mayoria de los casos son bilaterales y con fre-
cuencia se observan otras malformaciones oculares y
trastornos sistémicos concomitantes®’. Es una afeccién
poco frecuente, con una incidencia reportada de 2.2 a
3.11 por 100,000 nacidos®. El diagndstico y el trata-
miento oportuno son cruciales para disminuir el riesgo
de ambliopia o de discapacidad visual permanente en
los casos bilaterales®, y es importante detectar otras
anomalias oculares o compromiso sistémico®.

Otra clasificaciéon divide las causas en primarias y
secundarias. Las primarias son las opacidades cornea-
les sin etiologia definida, que suelen estar presentes
en el momento del nacimiento, como distrofia corneal,
dermoide corneal, esclerocérnea periférica y citopatia
CYP1B1. Las secundarias pueden ser congénitas o
adquiridas; las congénitas son la disgenesia quera-
to-irido-lenticular (anomalia de Peters tipo 1y 2) y la
disgenesia iridotrabecular, y las adquiridas pueden
deberse a infecciones bacterianas, virus herpes sim-
ple, trauma o alteracién metabdlica®.

Varios estudios reportan que la principal causa es la
anomalia de Peters, la cual se manifiesta por lo general
con opacidad central®”%. Es una alteracién en el desa-
rrollo del segmento anterior que puede involucrar la
membrana de Descemet, el estroma y el endotelio.
Cabe sefialar que el 30% al 70% de los pacientes tie-
nen glaucoma concomitante, lo cual complica el pro-
nostico visual®®.

El manejo dependera del grado de compromiso de
la opacidad corneal. Se indica queratectomia superfi-
cial para eliminar depdsitos corneales superficiales,
queratoplastia lamelar para depdsitos un poco mas
profundos y queratoplastia penetrante para las opaci-
dades en mdiltiples niveles*'. En los nifios, el trasplante
de cdrnea no tiene resultados tan positivos por la
mayor tasa de rechazo, la formacién de nueva cicatriz
y la aparicién de infeccion®?.

Se debe tener presente que la ambliopia, el glau-
coma, el compromiso de otras estructuras del seg-
mento anterior y la discapacidad intelectual pueden
disminuir las posibilidades de rehabilitacion de la
vision“0,

Defectos refractivos

A medida que el ojo crece, sus propiedades oOpticas
cambian para producirse el proceso de emetropizacion
o0 equilibrio entre los sistemas de lentes y refraccion
del ojo para enfocar las imagenes en la févea'®'". Se
define como ametropia cuando los rayos paralelos de
luz no se enfocan en la fovea*®. La principal etiologia
es hereditaria, pero se ha reportado la desnutricion en
etapas tempranas de la vida como un factor de riesgo
importante*“.

Las ametropias no corregidas en los nifios son alta-
mente prevalentes en los paises en vias de desarro-
llo*®, y por principio general son una causa de
discapacidad visual corregible o reversible. Se consi-
dera un problema de salud publica, por sus efectos en
el aprendizaje y el desarrollo®®.
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Se clasifica como ametropia esférica o axial cuando
los pacientes tienen el defecto de refraccién depen-
diente de la longitud del ojo (miopia-hipermetropia),
ametropia cilindrica cuando el defecto refractivo se da
por la curvatura de la cérnea y los rayos paralelos de
luz no enfocan en el mismo punto de la retina, y ame-
tropia mixta cuando ambos tipos se encuentran en el
paciente. La primera se corrige con lentes esféricos y
la segunda con lentes cilindricos; adicionalmente tam-
bién se pueden utilizar cirugia refractiva y rehabilita-
cion*4#7. Estudios pediatricos realizados en los Estados
Unidos, Chile y Colombia sugieren que casi la mitad
de los pacientes con disminucién visual mejoraria con
la correccidn refractiva adecuada®.

Las ametropias no corregidas durante la infancia
ocasionan ambliopia, estrabismo, pobre desempefio
académico y discapacidad visual como consecuencias;
por lo tanto, la deteccion y la correccién son de gran
impacto y hacen parte de las medidas mas costo-efec-
tivas en salud publica®®.

Alteraciones cerebrales o corticales de la
vision

Son un espectro de condiciones secundarias a dafo
neurolégico que puede comprometer las radiaciones
Opticas, la corteza o las areas de asociacién, desen-
cadenando alteraciones visuales heterogéneas que
van desde dificultades en el procesamiento visual
hasta ceguera binocular?®®°. Su prevalencia es dificil
de establecer, puesto que no hay una definicion inter-
nacional unificada®'. Adicionalmente, en varias ocasio-
nes el dafo cerebral global no permite diferenciar si es
la deficiencia intelectual o la motora la que impide el
correcto uso de la visidn, o si existe verdaderamente
una alteracién neuroldgica visual®.

Una etiologia representativa es la encefalopatia
hipéxico-isquémica del neonato, en especial si son
alteraciones graves. Otras causas son malformaciones
del sistema nervioso central, trauma, epilepsia e
infecciones?5'.

La manifestacion clasica de estos pacientes es una
agudeza visual reducida significativamente o una alte-
racién en los campos visuales en ausencia de dafo de
la via visual anterior, y con una historia o evaluacion
sugestiva de compromiso neuroldgico®®. Su determina-
cién se considera un diagndstico de exclusién por la
variedad etioldgica y clinica que presenta; es necesario
hacer un examen oftalmolégico, una evaluacion neu-
ropsicoldgica y una prueba de neuroimagen®®®2, La
evidencia actual indica que no hay correlacién entre la

etiologia, la localizacion de la lesién y la percepcion
visual, por lo que debe ser definida principalmente por
las alteraciones visuales que presente el paciente, mas
que por las alteraciones neuroanatémicas®°2,

Hipoplasia del nervio 6ptico

Es una malformacion congénita que compromete la
formacién de uno o ambos nervios épticos, con o sin
malformaciones del sistema nervioso central que afec-
tan la linea media, y la funcidn hipotalamo-hipofisia-
ria®. Se considera una de las principales causas de
baja visidn y ceguera en la infancia en paises desarro-
llados, como Suiza y los Estados Unidos’2%54,

Su etiologia se desconoce hasta en un 70% de los
casos, pero se puede asociar a factores gestacionales
(p. €j., embarazo en la adolescencia, nuliparidad,
hemorragia del primer trimestre, pobre ganancia de
peso materno y fetal) y a exposicién gestacional a toxi-
cos (p. €j., alcohol, tabaco y psicoactivos). Entre los
factores genéticos se encuentra la mutacion genética
HESX1, pero solo estd presente en el 1% de los
0880329’54’55.

Esta condicién tiene un peor prondstico visual, en
comparacion con las deficiencias visuales corticales,
la ROP y el albinismo®. En 2013 se reportd una inci-
dencia anual de 2.4 por 100,000 nifios menores de 19
afos®.

El diagndstico es clinico mediante oftalmoscopia
directa, en la que se aprecia un disco éptico pequefo
con una formacién vascular aumentada. No se dispone
de ninguin consenso en cuanto a la evaluacion image-
nolégica del nervio optico en los nifios, pero es util la
tomografia de coherencia dptica®®%4%%, Debido a que
esta condicién puede ir acompafada de otras altera-
ciones neuroldgicas, la evaluacion integral incluye una
resonancia magnética cerebral con énfasis en la silla
turca, en la cual las principales alteraciones anatémi-
cas que se observan son agenesia del cuerpo calloso,
ausencia de septum pellucidum, hipoplasia hipofisiaria
e hidrocefalia®5%¢. También se recomienda solicitar un
perfil hormonal temprano, ya que la principal endocri-
nopatia asociada es la deficiencia de la hormona del
crecimiento, en el 82% de los pacientes que tienen
algun déficit hormonal®®. Igualmente es necesario eva-
luar la necesidad de corregir defectos refractivos,
ambliopia y estrabismo que pueden estar asociados, y
realizar una valoracién neuropsicoldgica para detectar
trastornos del comportamiento y retraso en el
desarrollo+56.
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Enfermedades congénitas de la retina

Es una agrupacion de enfermedades asociadas a
mas de 250 mutaciones genéticas que llevan al dafio
progresivo de los fotorreceptores, lo que se asocia a
pérdida visual y ceguera®. Las principales patologias
que se desarrollan en el periodo de la infancia son la
amaurosis congénita de Leber, la retinitis pigmentosa
y la acromatopsia®®57%8, Se estima que afectan a
1/2000 personas en el mundo y son mas frecuentes en
los paises desarrollados, ya que en estos lugares dis-
minuye la incidencia de causas prevenibles®’.

La retinitis pigmentosa es una enfermedad autoso-
mica recesiva asociada al gen de la rodopsina RHO y
el gen USH2A en el 25% y el 20% de los casos, res-
pectivamente. Compromete en un principio a los bas-
tones y luego se produce una degeneracion de los
conos, lo que lleva a tener inicialmente nictalopia,
luego compromiso de la visién periférica y después
afectacion de la vision central®.

La discromatopsia es también una enfermedad auto-
somica recesiva considerada una canalopatia que se
diagnostica en los primeros meses de vida, en la que
la pérdida visual y la ausencia de la vision del color se
asocian a fotofobia y nistagmo pendular®®.

La amaurosis congénita de Leber se caracteriza por
una pérdida grave de las estructuras celulares retinia-
nas y, por tanto, de la funcién visual en etapas tempra-
nas de la vida. En la amaurosis congénita de Leber
tipo 2 no hay pérdida celular, sino una mutacion en el
gen RPEG5 encargado de la isomerasa retiniana para
la regeneracién del croméforo que conforma los pig-
mentos de los fotorreceptores?®%8; en este tipo, hasta
el momento, la terapia génica ha mostrado mayor
seguridad y efectividad. Sin embargo, es necesario
avanzar en los estudios, pues estas terapias no evi-
dencian resultados perdurables en el tiempo por la
degeneracién retiniana posterior?®58,

Retinoblastoma

Es el tumor intraocular maligno mas comun en la
infancia; representa el 3% de las malignidades infanti-
les®. Se desarrolla por la transformacion maligna de
las células primitivas de la retina y su edad principal
de diagndstico es antes de los 3 afios®. En los Estados
Unidos y Europa, la incidencia es de aproximadamente
11 nuevos casos por millén de menores de 5 afos, lo
cual corresponde a un caso por cada 15,000 a 20,000
nacidos vivos. La incidencia mundial es de 9000 casos
nuevos al ano®'.

Esta neoplasia puede ser hereditaria o esporadica. El
30-40% de los casos son heredables con un patrén auto-
sémico dominante y se asocian a la mutacion del gen
oncosupresor Rb1 ubicado en el cromosoma 13q14. Por
ello, se debe dar consejeria a los padres y hacer tamizaje
regular a los hermanos del paciente, si los tiene®%,

Las principales manifestaciones clinicas de estos
pacientes incluyen leucocoria y estrabismo, asi como
0jo rojo croénico, glaucoma, baja vision, celulitis orbitaria
y hemorragia vitrea®®5°. La oftalmoscopia es el método
diagndstico inicial, mas una resonancia magnética para
determinar la extensidon de la enfermedad®. En los
estadios avanzados, usualmente se prefiere la enuclea-
cion para mejorar la supervivencia, determinando la
necesidad de coadyuvantes segun la estratificacion del
riesgo®. Si la enfermedad es bilateral se intenta con-
servar por lo menos uno de los ojos con ayuda de
quimioterapia, crioterapia o braquiterapia, y de nuevas
tecnologias como la infusién selectiva de quimioterapia
intraarterial e inyecciones intravitreas®?.

El prondstico de esta enfermedad es bueno si se
hace un diagnostico oportuno, pero se debe realizar
seguimiento para detectar el desarrollo de tumores
secundarios, como sarcomas, melanoma y cancer de
pulmdn o del sistema nervioso central®062,

Déficit de vitamina A

La vitamina A es importante para el mantenimiento
de la integridad del globo ocular, el proceso de vision
(en especial en condiciones escotdpicas) y la conser-
vacion de las superficies epiteliales de la cornea®. Es
una de las principales causas de ceguera en los paises
en vias de desarrollo y representa 70 muertes infantiles
por cada 1000 nacidos vivos®*. Alrededor de 190 millo-
nes de preescolares lo manifiestan y cerca del 56%
son casos en Africa. En Latinoamérica se presenta
principalmente en Haiti, Bolivia, Peru y Brasil®®, aso-
ciado a desnutricion materna e infantil, diarrea, malab-
sorcién y sarampion en nifios®.

Los principales signos que se evidencian son xerof-
talmia, xerosis, manchas de Bitot, queratomalacia y
predisposicién a queratitis infecciosa®®. La suplemen-
tacién y el enriquecimiento de algunos alimentos con
esta vitamina es fundamental para evitar hasta el 70%
de la ceguera por su déficit6*.

Ceguera por trauma

Es una de las principales causas de ceguera unila-
teral no congénita, causando un tercio de las pérdidas



Rev Mex OftaLmoL. 2022;96(1)

oculares en los primeros 10 afos de vida®”. Se debe
tener en cuenta que los traumas no solo suceden en
ambientes como el hogar o la escuela, sino que tam-
bién son una de las consecuencias que traen consigo
la guerra, la violencia y los conflictos armados, impli-
cando tanto a nifos como a adultos, principalmente en
el sureste asiatico, Africa subsahariana y Afganistan®®.
Algunos autores sefalan que entre el 5% y el 28% de
las personas que sufren un atentado terrorista presen-
tan traumas oculares®.

El trauma del globo ocular puede ser cerrado o
abierto. El trauma cerrado es mas frecuente en los
nifos que en las nifas (relacion entre 2:1 y 4:1), cau-
sado principalmente por juguetes, y es de mejor pro-
nostico®. El trauma abierto suele ser de peor
pronostico, sobre todo si hay pérdida de humor vitreo,
si la herida es mayor de 10 mm y si el paciente solo
es capaz de reconocer movimiento de manos’.

Toxoplasmosis, rubeola, citomegalovirus y
herpes (TORCH)

— Toxoplasmosis: infeccién causada por Toxoplasma
gondii, por el consumo de alimentos y agua contami-
nada. Por lo general se asocia a una infeccion prima-
ria en la madre; su transmision y gravedad en el feto
dependen de la edad gestacional. La infeccion con-
génita produce coriorretinitis, hidrocefalia, calcifica-
ciones intracerebrales, epilepsia, déficit cognitivo o
retraso del desarrollo psicomotor, aunque el 90% son
asintomaticas”'. Si el neonato presenta criterios para
toxoplasmosis congénita debe recibir tratamiento, ya
que el 82% de los nifios no tratados presentan lesio-
nes retinianas al llegar a la adolescencia y el 60% de
los sintométicos al nacer tienen pérdida visual™.

— Citomegalovirus: es la principal causa de hipoacusia
neurosensorial no genética y de discapacidad inte-
lectual adquirida en la infancia. Afecta al 0.5-2% de
los recién nacidos vivos, pero su prevalencia en las
gestantes depende del nivel socioecondémico, ya que
el 6% se asocia con niveles precarios, en compara-
cién con un 2% en niveles mas altos’. Su transmi-
sion es transplacentaria: infecciones primarias, rein-
fecciones o reactivaciones. El 22% de los nifios que
nacen con esta patologia tienen defectos visuales, y
el 10-15% presentan coriorretinitis desde el naci-
miento, la cual es indistinguible de la toxoplasmosis,
pero se diferencia por su lenta progresion’s74,

— Rubeola: patologia inmunoprevenible, transmitida
por gotas, contacto o infeccion transplacentaria. El
compromiso congénito es grave e incluye catarata

congeénita, hipoacusia neurosensorial, hipoplasia del
iris, microftalmos y retinopatia en sal y pimienta. No
se cuenta con un tratamiento especifico, y de ahi la
importancia de la vacunacién’®.

— Herpes simple: virus transmitido a través de lesiones
en la piel o las mucosas por medio de saliva, semen
0 secrecion vaginal. Se evidencia que 1:3000 a
1:20,000 recién nacidos vivos son contagiados, de
forma intrauterina el 5%, perinatal el 85% y posnatal
el 10%. Las caracteristicas clinicas incluyen microf-
talmia, coriorretinitis, atrofia dptica y sintomas neu-
rolégicos, y el 45% de los casos presentan infeccion
piel-ojo-boca a los 10-12 dias de vida. La prevencién
se logra con cesdrea en las gestantes con lesiones
activas’s.

Maltrato infantil

Se define como el conjunto de signos y sintomas que
manifiestan los nifos que han sido abusados fisica-
mente, generando trauma fisico, mental y emocional
permanente’®. Este se puede sospechar cuando las
lesiones oculares mejoran al estar hospitalizados y
empeoran en el hogar, si son bilaterales, aparecen
posterior al nacimiento y si el dafio predomina en la
parte inferior corneal, ya que el reflejo de Bell protege
la porcién superior’’. Las manifestaciones oculares
habituales son heridas en los parpados, catarata sub-
capsular posterior, atrofia coriorretinal periférica y
hemorragias retinales y prerretinales’®; adicionalmente
se debe considerar el diagnéstico de maltrato como
posibilidad siempre que el nifo presente enfermedad
retiniana y atrofia dptica’®.

Conclusiones

La etiologia de las deficiencias visuales permanentes
causantes de discapacidad visual en la primera infan-
cia varia geograficamente. El espectro clinico es amplio
y abarca desde condiciones Opticas y oftalmoldgicas
hasta patologias neurooftalmolégicas y cerebrales.

El sistema y las funciones visuales hacen parte del
desarrollo, siendo edades criticas en el desarrollo
visual los primeros 6 meses de vida y los 7 afos. En
la primera infancia hay un desarrollo continuo de las
funciones visuales.

La etiologia de la discapacidad visual infantil se
puede clasificar acorde al momento de instauracion de
la patologia o la region anatdmica afectada en el exa-
men fisico, 0 también como causas prevenibles, trata-
bles e inevitables.
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La catarata congénita es la principal causa preveni-
ble de ceguera infantil. En los paises en vias de desa-
rrollo, la principal causa tratable de ceguera infantil es
la ROP. Las ametropias no corregidas son el principal
grupo de condiciones prevenibles causantes de baja
vision y ceguera infantil reversible.

Clinicamente, ademés de la ROP, la catarata congé-
nita y los defectos refractivos, hay que tener presentes
como potenciales causas de discapacidad visual en la
primera infancia las opacidades corneales, las altera-
ciones cerebrales de la vision, la hipoplasia del nervio
optico, las enfermedades congénitas de la retina, el
retinoblastoma, el déficit de vitamina A, los traumatis-
mos oculares, las infecciones (TORCH) y el maltrato
infantil.
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