Caso radiolégico

Resumen

El retinoblastoma es uno de los tumores intraoculares ma-
lignos mas frecuentes en la edad pedidtrica; asf mismo, es
posible que exista afectacion en otros sitios como podria
ser el ojo contralateral, por lo cual es importante mantener
controles periddicos, aun después de ser diagnosticados y
tratados.

Actualmente se sabe que esta patologfa puede ser he-
reditaria 0 espontanea y tiene un importante componente
genético, especificamente una mutacion del gen supresor
tumoral llamado RBJ, el cual ademds esta asociado a otras
enfermedades.

Palabras clave: Retinoblastoma; tumores en ojo; pediatria; enu-
cleacion de ojo.

{lmagenologfa Diagnostica y Terapéutica. Centro Médico Nacional
“La Raza". IMSS. Ciudad de México, México.

°Oftalmologia. Asociacion para Evitar la Ceguera en México |.A.P.
Ciudad de México, México.

*Autor para correspondencia: Maria Ameyali Pérez Huitron.
Correo electronico: ameyali_ph@hotmail.com.

Recibido: xx-xx-xx. Aceptado: 31-mayo-2019.

Maria Ameyali Pérez Huitron®™,
Patricia Maria Dominguez Castillo®

Retinoblastoma: a frequent eye tumor in
childhood

Abstract

Retinoblastoma is one of the most frequent malignant intra-
ocular tumors in the pediatric age group, and it is possible
that there is affectation to other sites such as the contralateral
eye, hence, itisimportant to maintain periodic controls even
after being diagnosed and treated.

Currently it is known that this pathology can be either
hereditary or spontaneous and has an important genetic
component, specifically a mutation of the tumor-suppressor
gene called RBI, which is also associated with other diseases.
Key words: Retinoblastoma; eye neoplasms; pediatrics; eye enucle-
ation.

PRESENTACION DEL CASO
Paciente del sexo masculino de 3 afos de edad que
acudié a centro oftalmolégico. Se refirié que desde
hacfa unos 3 meses habian notado un “reflejo blan-
co” en el ojo izquierdo en las fotos que le habian
tomado. En el interrogatorio dirigido, uno de sus
padres mencioné que desde hacia 2 meses habia
notado que su hijo se acercaba mucho a los objetos
o a la television.

A la exploracién fisica, se reportd una capacidad
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El retinoblastoma

visual de 20/400 y 20/20. Segmento anterior de
ambos ojos se reporté sin alteraciones. A la bus-
queda del reflejo rojo, se encontrd ausente el ojo
izquierdo. Se realizé exploracién bajo dilatacién
farmacoldgica. Ojo izquierdo: se observé una lesién
blanquecina de bordes mal definidos que abarcé
desde meridiano 3 a meridiano 8. Se decidié soli-
citar una ecografia ocular modo A y modo B. Se
reportd lesién ocupante en sector inferior, heterogé-
nea, con eco hiperecogénico intralesional con ate-
nuacién posterior, en relacion a drea de calificacion.
El eco modo A reporté hiperreflectividad alta. Se
decidié realizar estudios de extensién, por lo que
se realiz6 una tomografia computarizada, donde se
encontraron datos compatibles con retinoblastoma
del ojo izquierdo. Por lo anterior, se decidié reali-
zar enucleacion del ojo izquierdo, donde el estudio
histopatoldgico de este paciente reporté retinoblas-
toma endofitico poco diferenciado (20%).

DISCUSION Y ANALISIS DEL CASO

El retinoblastoma es una neoplasia maligna prima-
ria de la retina, que proviene de células inmaduras
retinianas'. Es el tumor maligno intraocular mds
frecuente en la infancia, aunque es un cdncer poco
frecuente?, ya que representa el 2-4% de todos los
canceres pedidtricos, de ellos 2/3 de los casos son
diagnosticados antes de los 2 afios de edad; y mds de
90%, antes de los 5 anos®. La edad media de diag-
néstico es a los 12 meses para la presentacién uni-
lateral, y 24 meses para la bilateral. Afecta al sexo
femenino y masculino con una frecuencia equita-
tiva, sin predileccién de raza y con una incidencia
mundial de 1:15,000-1:20,000 nacidos vivos?.

Se han identificado dos formas de presentacion:
unilateral (tumor aislado en un ojo) y bilateral (tu-
mor multifocal en ambos ojos)?.

Se inicia por la mutacién en el gen supresor tu-
moral RBI, lo que lleva a la transformacién maligna

de las células retinianas primitivas*y hay dos formas
y hay
genéticas:

e Hereditaria (25%): de la cual 80% es bilateral,
15% unilateral, y 5% trilateral (bilateral + tumor
neuroectodérmico pineal).

e No hereditaria (75%), en la cual 75-80% es uni-

lateral y son mutaciones de novo™*.

MANIFESTACIONES CLIiNICAS

La leucocoria (brillo blanco en la pupila) es el signo
mds frecuente y se observa cuando el tumor atn se
encuentra contenido dentro del ojo, el retinoblasto-
ma es curable en los primeros 3-6 meses posteriores
al primer signo de leucocoria.

La deprivacién visual, a causa del tumor in-
traocular, resulta en estrabismo, ya sea hacia afuera
(exotropia) o adentro (endotropia), resultando la
segunda manifestacion clinica mds frecuente. Este
signo es ignorado por muchos médicos de primer
contacto, refiriéndolo como un problema de desa-
rrollo, que desaparecerd al crecer el nifio*.

Otras manifestaciones son 0jo rojo, hifema (he-
morragia en cdmara anterior), neovascularizacién de
iris, que nos indican de inflamacién intraocular y

disminucién de agudeza visual y proptosis®.

DIAGNOSTICO

El retinoblastoma se debe diagnosticar durante una
consulta con el pediatra o el médico general, cuando
se busca el reflejo rojo en el fondo de ojo del pa-
ciente. Al encontrarse alterado el reflejo, debe ser
referido de manera inmediata al oftalmélogo, quien
deberd realizar una exploracién con oftalmoscopia

del fondo de ojo.

DIAGNOSTICO POR IMAGEN
Un abordaje inicial para este tipo de lesiones puede
hacerse buscando las principales etiologias de calcifi-

Causas de calcificaciones intraoculares encontradas por tomografia computada

Calcificaciones de Drusen Retinoblastoma

Osteoma coroideo

Ptisis bulbi

Calcificaciones oculares, etc.
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caciones intraoculares (tabla 1)°, tomando en cuenta
para llegar a un diagnéstico de precisién la edad, los
antecedentes, las regiones afectadas y la bilateralidad.

Las caracteristicas por tomografia computada
del retinoblastoma son que es una tumoracién in-
traocular unilateral que tiene una mayor densidad
en comparacion del humor vitreo, y que tras la
aplicacién de medio de contraste se observa un
reforzamiento moderado de la lesién’”. Como ya
se menciond, las calcificaciones son un dato im-
portante, ya que sdlo cerca del 5-10% de ellos, no
muestran esta caracteristica®.

En las figuras 1y 2 se pueden observar las ima-
genes tomogréficas caracteristicas descritas con el
caso clinico presentado.

Para descartar los demds diagndsticos como las
calcificaciones de Drusen, es necesario identificar
que en estas se distribuyen a lo largo de la retina
y que no hay compromiso del resto de los tejidos
blandos, sobre todo en pacientes de mayor edad y
con degeneracién papilar. En pacientes con ante-
cedentes de traumatismo, infeccidn, inflamacién o
radiacion se podria llegar a pensar en la ptisis bulbi,
pero contrario al retinoblastoma, el globo ocular
y el nervio éptico se encuentran disminuidos de
tamafo o atréficos. A pesar de ser un diagndstico
raro, es necesario descartar la posibilidad de un
osteoma coroideo en mujeres jévenes y con pérdida
progresiva de la visién, donde la calcificacién tiene
morfologia laminar y se localiza en la regién pos-
terior y yuxtapapilar, con reforzamiento moderado
tras medio de contraste.

A pesar de que la tomografia computada se ha
considerado el método de eleccién para estudiar
las calcificaciones, actualmente se prefieren otros
para evitar los riesgos de la exposicién a la radia-
cién. Por lo que la combinacién del ultrasonido y
la resonancia magnética (RM) ya se consideran la
primera linea de diagnéstico por imagen’.

La RM es de mucha utilidad para evaluar la
extensién local, donde en T1 presenta una sefal
isointensa o levemente hiperintensa en relacién con
el humor vitreo y en T2 se comporta como una le-
sién levemente hipointensa, las cuales son de mucha
utilidad para evaluar la extensién al nervio dptico,
cdmara anterior y grasa periorbitaria’.

M.A. Pérez Huitrén, P.M. Dominguez Castillo

Figura 1. Tomografia transversal de érbitas en fase
simple donde se observa en el interior del globo ocular
izquierdo (Ol), una imagen de morfologia irregular, de
bordes regulares, bien definidos, isodensas a calcio (fle-
cha), el ojo derecho (OD) se encuentra sin alteraciones.

Derecho Izquierdo

Figura 2. Reconstruccion coronal donde se observa
que, tras la administracion del medio de contraste, la
lesién previamente descrita presenta un reforzamiento
nodular heterogéneo. Obsérvese de manera compara-
tiva que el ojo derecho (OD) se encuentra en situacion,
morfologia y tamafo habitual.
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Recientemente existen otras secuencias de RM
que nos ayudan a estudiar con gran precisién las
calcificaciones de las lesiones, pero sin el riesgo que
la radiacién conlleva, como T2*W1 (72* weighted
imaging) y como susceptibilidad magnética (suscep-
tibility-weighted imaging)’.

Ademis, debemos de evaluar de manera siste-
madtica otras estructuras en busca de una posible
existencia de una lesién contralateral, compromiso
de la gldndula pineal o tumoracién supraselar®.

A pesar de estas recomendaciones, cada cen-
tro hospitalario debe tomar la mejor decisién, de
acuerdo a los métodos diagndsticos existentes en su
hospital, costos e infraestructura del mismo, para
poder ofrecer la opcién ideal para cada paciente.

RADIOGENOMICA

En anos recientes, ha surgido una nueva linea de
investigacién que combina los fenotipos por imagen
y la genémica, a esto se le ha denominado imagen
gendmica o radiogenémica'’. Especificamente para
el retinoblastoma, se han identificado ciertos perfi-
les de expresién genética, los cuales pueden ayudar
a predecir las caracteristicas moleculares como la
pérdida de los fotoreceptores, localizacién, mirge-
nes, patron de crecimiento, etc. que podria implicar
un cambio directo en la toma de decisiones y en
tratamientos futuros de esta enfermedad"'.

TRATAMIENTO

El principal objetivo es salvar la vida del nifio, seguido
por la preservacién del ojo y la visién. Existen muchas
opciones, dependiendo de la lateralidad y extensién.

La enucleacidn es el tratamiento definitivo para
un retinoblastoma unilateral avanzado, siembras
vitreas o desprendimientos de retina®.

La quimioterapia se indica en pacientes con en-
fermedad extraocular, bilateral o en pacientes con
enfermedad unilateral en los que se desea preservar
el ojo’.

La radioterapia se aplica en los pacientes que no
han tenido respuesta a la quimioterapia o terapias
locales®.

Las terapias locales (crioterapia, ldser) se aplican
en tumores < 3-6mm, en pacientes con tumores
bilaterales’.
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PRONOSTICO

El tratamiento y prondstico depende del estadio
al inicio de la presentacién. Algunos predictores
son el tamafo del tumor, localizacién, presencia de
liquido subretiniano, siembras y las caracteristicas
histopatolégicas®.

SEGUIMIENTO

Los pacientes se mantienen en vigilancia a las 2-4
semanas posteriores al tratamiento. Al encontrarse
certeza de la erradicacién del tumor, posteriormente
cada 3 meses por 2 afios y a continuacién cada 6
meses hasta cumplir 6 afios, hasta finalmente anual'.
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