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RESUMEN

Las anomalias oculares en general constituyen un problema de salud
relacionado con discapacidad. En la actualidad, las estadisticas
nacionales proyectan un aumento constante de anomalias congénitas
debido a la enorme variabilidad poblacional que existe en el pais, pero no
existe la informacion exacta relacionada a las patologias oftalmoldgicas
congénitas. Se buscé obtener la prevalencia de las patologias
oftalmoldgicas congénitas, a través de la toma de datos de los pacientes
de la consulta externa del hospital Roberto Gilbert, con el objetivo general
de obtener la prevalencia de estas patologias, ademas de identificar las
patologias congénitas mas comunes, las complicaciones mas frecuentes
y el tiempo en el que se realizé el diagndstico de estas; precoz, temprano
o tardio. Los resultados obtenidos fueron 118 pacientes, de los cuales 27
pacientes presentaron patologias oftalmolégicas congénitas es decir el
22.88% de la poblacion estudiada presentaba esta condicion. Siendo la
catarata congénita y el glaucoma congénito las patologias congénitas mas
comunes, con un rango de diagndstico tardio en la mayoria de las
patologias oftalmolégicas congénitas encontradas, con un alto nimero de
ausencia de complicaciones seguida de buftalmos, miopia y glaucoma
secundario a cirugia entre las complicaciones encontradas. Como
conclusién se deja a disposicion de la comunidad médica y la sociedad en
general una guia para la deteccion precoz de las principales patologias

oftalmoldgicas congénitas.

Palabras Claves: Oftalmolégicas, Congénitas, Glaucoma congénito,

Catarata congénita, Buftalmos, Miopia, Guia oftalmoldgica.
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ABSTRACT

Ocular anomalies in general constitute a health problem related to
disability. At present, national statistics show a steady increase in
congenital anomalies due to the enormous population variability that exists
in the country, but there is no exact information related to congenital
ophthalmological pathologies. We sought to obtain the prevalence of
congenital ophthalmological pathologies through the collection of data
from the outpatient clinic of the Roberto Gilbert Hospital, with the general
objective of obtaining the prevalence of these pathologies, in addition to
identifying the most common congenital pathologies, the most frequent
complications and the time in which the diagnosis of these was made;
early or late. The results obtained were 118 patients, of which 27 patients
had congenital ophthalmologic pathologies, that is, 22.88% of the
population studied presented this condition. Congenital cataract and
congenital glaucoma are the most common congenital pathologies, with a
late diagnosis range in most of the congenital ophthalmological
pathologies found, with a high number of absence of complications
followed by buftalmos, myopia and glaucoma secondary to surgery
between the complications encountered. As a conclusion, a guide for the
early detection of major congenital ophthalmological pathologies is

available to the medical community and society in general.

Key Words: Ophthalmologic, Congenital, Congenital Glaucoma,
Congenital Cataract, Buftalmos, Myopia, Ophthalmic Guide.
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CAPITULO 1

1.1 Antecedentes

Las patologias congénitas en general representan un grupo
heterogéneo de anomalias que de forma grupal conforman un importante
aspecto dentro de la morbilidad infantil. La deteccion oportuna, temprana
y eficiente puede evitar de manera considerable los graves desenlaces
gue estas patologias traen consigo, por lo tanto la deteccion se convierte
en una herramienta fundamental para el manejo de estas entidades, ya
gue su presencia afecta directamente en las tasas de mortalidad infantil
de todo un pais asi como también en la discapacidad de la poblacion en
general (1). La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) define a las
patologias congénitas como anomalias estructurales o de caréacter
funcional, que pueden ser detectadas durante el embarazo, es decir que
tienen su desarrollo durante la vida intrauterina, o en el momento del parto

0 en un momento posterior de la vida.

Dentro del tema de las patologias congénitas oculares, en general
constituyen uno de los méas grandes problemas de salud publica al ser
relacionados con una importante discapacidad de la poblacion, si bien la
OMS estima que en los paises en vias de desarrollo y subdesarrollados
son las patologias de orden infeccioso las que tienen los més altos
valores estadisticos; es en los paises desarrollados en los que los
trastornos congénitos representan una importante parte de las patologias

oculares (2).

Las patologias congénitas oftalmoldgicas pueden ser de dos tipos
funcionales y estructurales, dichas alteraciones ocurren durante el
desarrollo embrionario y fetal, por lo cual el cribado para detectar estas
patologias debe ser temprano y oportuno, ya que esto representa un

verdadero reto para el clinico a cargo de estas patologias (3).

Estas alteraciones oculares pueden producir un sin nimero de
complicaciones entre las cuales tenemos la ceguera total o parcial,

ambliopia, defectos en la refraccion y como consecuencia final la
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discapacidad funcional. Estas alteraciones dependiendo de su patogenia
son el resultado de una anomalia anatémica o de un dafio a nivel
bioquimico. Las alteraciones oculares pueden hacer su aparicion como
anico defecto o encontrarse asociadas a otras anomalias de caracter
congénito. Las alteraciones oculares estan organizadas en dos grandes
grupos, las congénitas o las adquiridas (3) (4). En el grupo de las
alteraciones de caracter congénito tenemos 3 posibles etiologias que
corresponden a la genética, ambiental y desconocido (4). Los sindromes
de caracter congénito se encuentran establecidos en genéticos,
cromosOmicos, teratogénicos, y los de origen desconocido como
consecuencia de la exposicion a medicamentos, drogas, tabaquismo y
alcohol (4).

En la literatura se ha reportado alrededor de 89 sindromes congénitos
gue dentro de sus afecciones se encuentran las anomalias oculares, de
estos 68 fueron exclusivamente genopatias por exposicion ambiental o
como consecuencia del abuso de distintas drogas y medicinas durante el
embarazo (5) (6).

La poblacién que presenta mas riesgo y en la cual se basa esta
investigacién, son los recién nacidos debido a que la mayor parte de las
alteraciones congénitas se detectan de 0 a 3 afios de edad, existen casos
documentados de anomalias congénitas oculares que son detectadas
mas alla de los 5 afios. No se han encontrado factores relacionados al
sexo, las anomalias congénitas oculares tienen casi los mismos
indicadores de incidencia en hombres y mujeres. Entre los factores
asociados a la demora en el diagnostico de estas patologias congénitas
esta en primer lugar la falta de acceso a la atenciéon medica junto con la
poca informacion de este tipo de enfermedades por parte de los padres y
la poblacion general, en ciertos casos a esto se suma la ausencia de

controles médicos durante el embarazo (4) (6).
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1.2 Planteamiento del Problema

La OMS estima que cada afio 276.000 recién nacidos fallecen durante
las primeras cuatro semanas de vida en el mundo debido a anomalias

congeénitas (2).

A nivel mundial las patologias congénitas tienen una prevalencia del
3%, este valor es similar al de Latinoameérica (7), Ecuador presenta un
valor similar a esta prevalencia, dicho valor corresponde al 2.9% (8).
Varios estudios destacan que las malformaciones congénitas han
disminuido en los paises desarrollados (8). En Ecuador las cifras de
malformaciones congénitas se muestran un poco cercanas a las cifras
actuales de los paises desarrollados, pero debido a la poca informacién
existente y a la ausencia de certeza de los pocos valores obtenidos no se
puede asegurar que la informacion obtenida refleje una realidad actual en
el pais (7) (8) (9) (10).

En Ecuador, dentro del portal online “Ecuador en cifras”, se encuentra
a disposicion los datos del ultimo censo realizado a nivel nacional en el
afo 2010, en esta plataforma se ve reflejado que el pais actualmente no
cuenta con datos detallados y especificos sobre las patologias congénitas
de acuerdo a los diferentes 6rganos y aparatos del cuerpo humano. Los
datos que se obtuvieron de esta plataforma reflejan que los trastornos
congénitos graves que tienen mas frecuencia en el Ecuador son las
anomalias cardiacas, 15,3% (afecciones directas del corazén, grandes
vasos, camaras y tabiques cardiacos), las anomalias correspondientes al
tubo neural (cerebro y médula espinal) y las afectaciones del aparato
gastrointestinal, 20,9% (11). En el Ecuador, a través del anuario de
estadisticas vitales del afio 2014 se detalla que entre los afios 2011y
2013 se reportaron alrededor de 1310 muertes como consecuencia de
malformaciones genéticas, lo que equivale al 14.60% de un total de 8976

decesos durante el periodo antes mencionado (12).

Actualmente el pais no cuenta con datos estadisticos acordes a este

tipo de patologias, inclusive el hospital de nifios Roberto Gilbert no cuenta
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con un estudio de esta magnitud acorde a las patologias congénitas
oftalmolégicas. Los nifios que presentan este tipo de malformaciones
adquieren una importante discapacidad de tipo visual que los convierte en
un grupo vulnerable desde el punto de vista fisico, psicologico y social,
de ahi la importancia de conocer la prevalencia de estas patologias.
Luego de una busqueda sistematica entre las principales bases de datos
como Pubmed, Uptodate, Scielo se encontraron alrededor de 7 estudios
referentes a patologias congénitas pero ninguno especifico de patologias
congénitas oftalmoldgicas, siendo este un tema a explorar debido a la
gran afluencia de patologias congénitas no solo oftalmoldgicas sino de

toda indole dentro del Ecuador.
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1.3 Preguntas de Investigacion
e ¢ Existe una alta prevalencia de enfermedades oftalmolédgicas

congénitas en la consulta externa del Hospital Roberto Gilbert?

e (Es el glaucoma congénito la patologia congénita mas comun?

e ¢ Existe un diagndstico de tipo tardio en lo que respecta a las
patologias oftalmolégicas congénitas?

13



1.4 Justificacién

Las anomalias oculares en general constituyen un problema de salud
relacionado con discapacidad. En la actualidad, las estadisticas
nacionales proyectan un aumento constante de anomalias congénitas

debido a la enorme variabilidad poblacional que existe en el pais.

Enunciado una vez este preambulo es necesario resaltar el beneficio
social que se obtendra al contar con una estadistica confiable y
actualizada a nuestros dias de la prevalencia de las anomalias
oftalmoldgicas congénitas que servira para mejorar el diagnéstico precoz
de estas y ofrecer el tratamiento oportuno para evitar las secuelas con la
que conviven dichos pacientes, y ademas poder orientar al profesional de
la salud en un diagnéstico oportuno basado en datos estadisticos.

El lugar donde se realizara el estudio es el Hospital de nifios Roberto
Gilbert, es un hospital de tercer nivel, y recibe pacientes desde 0 hasta los
15 afios de edad, se encuentra ubicado en la ciudad de Guayaquil y
recibe no solo los pacientes de esta ciudad sino que es uno de los
hospitales referente dentro de la provincia del Guayas y de la region
Costa al recibir pacientes que vienen de todos estos sectores. Ademas
cuenta con personal especializado en cada area dentro de la pediatria
como es la consulta externa del area de oftalmologia, la cual cuenta con 3
consultorios con los equipos y herramientas necesarias para poder
elaborar un diagnéstico preciso y ofrecer un buen tratamiento al paciente,
junto con las técnicas quirdrgicas acorde a la oftalmologia pediatrica ya

gue cuenta también con los quiréfanos adecuados para estos procesos.

No existen estudios sobre patologias congénitas oftalmoldgicas en el
Ecuador, a excepcion de las patologias congénitas cardiacas de las
cuales si se cuenta con datos e investigaciones importantes, por este
motivo es importante para la sociedad conocer acerca de este tipo de
patologias oftalmoldgicas que comprometen la funcionabilidad de las

personas.
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Los resultados que se obtengan con esta investigacion permitiran la
realizacion de futuros estudios acerca del cribado y los métodos de
diagndstico acerca de estas enfermedades, con el fin de mejor la

deteccidn de estas patologias.
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1.5 Objetivos Generales y Especificos

1.5.1 Objetivo General

Determinar la prevalencia de las patologias oftalmolégicas congénitas
en Niflos que acuden a la consulta externa del Hospital Roberto Gilbert.

1.5.2 Objetivos Especificos

Identificar las patologias oftalmolégicas congénitas mas comunes en

el grupo de estudio.

Describir las principales secuelas y/o complicaciones asociadas a las
patologias oftalmoldgicas congénitas mas comunes en el grupo de

estudio.

Identificar el tiempo que se tom6 en llegar al diagnéstico de una

patologia congénita.
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1.6 Hipotesis

Existe una alta prevalencia de enfermedades oftalmologicas
congénitas en la consulta externa de oftalmologia del Hospital Roberto
Gilbert.

17



CAPITULO 2

2.1Marco Teorico: Patologias congénitas oftalmologicas

Las anomalias congénitas oftalmoldgicas tienen la etiologia en base a
la genética o adquiridas durante el periodo prenatal debido a diferentes
factores (13).

Debido a estas dos grandes divisiones que poseen estas patologias
congénitas los antecedentes de enfermedades genéticas asi como
patologias durante el embarazo adquieren una importancia suprema a la
hora de favorecer la busqueda y una sospecha importante de alguna
afeccién ocular en el recién nacido, ya sea en el globo ocular propiamente

dicho o en alguno de sus anexos (13).

2.1.1 Desarrollo Embrionario

Los ojos y el nervio 6ptico como tal poseen un origen embriolégico que
proviene de tres capas embrionarias diferentes: el neuroectodermo, el
ectodermo superficial y el mesodermo. El primer indicio de la formacion
del aparato ocular tiene sus comienzos durante la cuarta semana de
gestacién, cuando los llamados surcos Opticos aparecen en la regién del
extremo caudal del embrion. Conforme los pliegues neurales se fusionan
para dar origen a la vesicula del prosencéfalo, los surcos 6pticos antes
mencionados se evaginan para dar origen a las vesiculas opticas. Dichas
vesiculas crecen y se unen al prosencéfalo por medio de unos pediculos
opticos. El tejido circundante a esta vesicula 6ptica, el ectodermo, se
engruesa para dar inicio a lo que sera el cristalino. De igual manera la
retina tiene su origen de la cupula éptica que proviene del prosencéfalo.
El iris se origina de la zona anterior de la cUpula éptica, que se invagina
para dar origen a este. La cornea tiene su origen a partir del ectodermo
superficial, quien forma principalmente la parte anterior de la cOrnea, y el
mesodermo. La camara anterior del ojo se forma a partir de tejido

circundante entre el cristalino y la cérnea y de igual manera la camara
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posterior del ojo se forma a partir del tejido entre la region posterior del iris

y por delante del cristalino en formacién (14).

Una vez expuesto un breve resumen del desarrollo embrioldgico del
0jo, se dara paso a la materia en si de esta investigacion, se mencionaran
las principales patologias de caracter congénito junto con una breve
descripcion de estas, esto quiere decir que se describira su epidemiologia,
signos y sintomas junto con un breve detalle de su tratamiento, para
finalmente agregar datos relevantes para los resultados de esta

investigacion.

2.1.2 Patologias Congénitas de los Parpados

2.1.2.1 Entropion Congénito

El entropion corresponde a la flexién, inversion o rotacion interna
del borde palpebral hacia adentro. En ocasiones suelen afectarse los dos
parpados, es decir el superior e inferior, pero es mas frecuente que la

patologia solo se limite al parpado inferior (15) (16) (17).

El entropidn congénito en si es una condicion extremadamente rara
y no existe ninguna patologia asociada cuando se presenta entropion, es
decir los pacientes con esta patologia congénita no presenta ninguna otra
afeccion ocular o de algun otro érgano o aparato (15) (16) (17) (18).

Los pacientes se vuelven sintomaticos cuando la superficie corneal
expuesta entra en contacto con los cilios ocasionando molestias
(inflamacidn ocular o desgarros), que en condiciones crénicas pueden

ocasionar ulceras corneales (18).

La posible causa por la cual esta patologia congénita se produciria
es debido a una hipertrofia total de las fibras orbiculares pretarsales junto

con una ausencia parcial de la placa tarsal (16) (18).

En ciertas ocasiones suele confundirse con otra patologia
congénita, la cual es el epiblefardn, el cual es un repliegue anormal

excesivo de tejido y de la piel que presiona las pestafias hacia adentro,
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pero si el parpado se encuentra invertido como antes se menciono6 esa

patologia es netamente un entropion congeénito (16) (18).

El tratamiento se realiza cuando el paciente presenta la
sintomatologia antes mencionada, siendo el tratamiento mas eficaz
actualmente la cirugia (17). El procedimiento que se realiza es la
reseccion del tarso abundante junto con la piel circundante a este y en la
mayor parte de los casos quedan resuelto totalmente todos los sintomas
(16) (17) (18).

2.1.2.2 Ectropién congénito

El ectropion congénito consiste en la rotacion, eversion del parpado
o0 margen palpebral hacia afuera, es decir que el parpado se aleja del
globo ocular, esta patologia puede ser unilateral o bilateral y puede

afectar al parpado superior e inferior al mismo momento (16) (18).

En ocasiones esta eversion que se produce en el parpado puede
ocurrir cerca de la zona lagrimal lo que ocasionara un constante lagrimeo
(epifora), que luego del tratamiento este lagrimeo en ocasiones no cesa
(16).

El ectropion congénito es una condicion extremadamente rara, la
literatura califica esta patologia como una de esas cosas que se ven una
vez en la vida (18) (19).

A diferencia del entropion, el ectropidn si se encuentra asociado a
otras patologias como son el sindrome de Down y blefarofimosis, esta
patologia es causada por una escasez vertical de piel y si no es tratada a
tiempo ocasionara una epifora cronica y una queratitis de exposicion

causando secuelas permanentes en la cornea (16) (18).

El ectropion a nivel del parpado superior muestra un claro
predominio en el sexo masculino y de raza negra, ademas de estar
asociado a las enfermedades antes mencionadas, este en especial se
asocia a los bebes colodién (19).
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De igual manera que la patologia del parpado anteriormente
mencionada esta se resuelve de manera quirirgica pero con la novedad
de que esta cirugia se debe realizar lo mas pronto posible para evitar
secuelas importantes en la conjuntiva que se encuentra expuesta por el

ectropion en cuestion (17) (18) (19).

2.1.2.3 Coloboma Congénito de Parpado

El coloboma congénito de parpado consiste en la falta de una
porcion o de todo el tejido, lo que dard como resultado una muesca o
imperfeccion en el margen del mismo (15), como consecuencia de una

fusién o unién incompleta de los procesos maxilares del feto (17).

El coloboma puede ser unilateral o bilateral; ademas ubicarse en el
parpado superior o inferior. Su ubicacién mas frecuente usualmente es en
el parpado superior a nivel de la bifurcacion del tercio medio e interno
(15), y se encuentran asociados con el sindrome de Goldenhar (20). Los
colobomas que se ubican en el parpado inferior se colocan en la
bifurcacién del tercio medio y externo (15), y estos se encuentran
asociados con afecciones sistémicas como lo son el sindrome de

Treacher Collins y el sindrome de banda amniética (21).

El coloboma congénito de parpado usualmente puede presentarse
mediante dos formas clinicas la primera es cuando el coloboma es
totalmente aislado, es decir no se presenta ninguna otra patologia,
cuando esto ocurre usualmente el parpado afectado es el sector interno
del parpado superior; en el otro caso cuando se encuentran con el
coloboma trastornos sistémicos y fisuras faciales asociadas, el parpado

afectado es el sector externo del parpado inferior (16) (20).

La deteccion precoz asi como la atencion inmediata a temprana
edad tienen como objetivo proteger en mayor parte a la cérnea junto con
una reparacién quirargica. EI procedimiento puede limitarse a un cierre
primario o requerir injertos cutaneos y colgajos cuando los defectos son

mayores (20). Ademas de la reparacion quirdrgica, que es el tratamiento
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de eleccidn, se debe continuar con un seguimiento exhaustivo del
desarrollo de la via visual para prevenir las complicaciones comunes en
estos casos las cuales son el leucoma corneal, simbléfaron y la ambliopia
(15) (20) (212).

2.1.2.4 Epicanto

Esta patologia se caracteriza por ser un pliegue anormal de la piel
del parpado, estos pliegues verticales son bilaterales y su extension va
desde los parpados superiores o inferiores hasta llegar a la region de los
cantos mediales (16) (17) (21).

Esta patologia es caracteristica de la raza asiatica, aunque datos
actuales reflejan que afecta a la mayoria de los nifios de todas las razas
en general, es muy comun que el pliegue cutaneo sea muy grande que
abarca la porcidn nasal de la esclerética y en ocasiones es causa de una
pseudoexotropia, debido a esta condicion el principal diagnéstico

diferencial debe ser el estrabismo (22) (23).

Existen diferentes tipos de epicanto, el epicanto palpebral consiste
en que los pliegues se colocan en forma simétrica entre los parpados
inferiores y superiores, actualmente este tipo de epicanto es el mas
frecuente (21) (23).

En el epicanto tarsal los plieguen se ubican en las caras mediales
de los parpados superiores de manera medial antes de que
desaparezcan, este es el epicanto mas frecuente en la raza oriental (17)
(21) (22).

El siguiente epicanto es el inverso el cual es el que se encuentra
asociado al sindrome blefarofimosis, en este caso los pliegues tienen su
comienzo en los parpados inferiores y avanzan hacia arriba para terminar

en las zonas cantales mediales (16) (21) (23).
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El dltimo epicanto es el superciliar, en el cual los pliegues tienen su
comienzo por encima de la ceja y continlan su camino hasta la zona

inferior de la cara lateral de la nariz (21) (22).

A la hora del tratamiento estos pliegues usualmente disminuyen
progresivamente y no es necesaria la cirugia, por otra parte en ciertas
ocasiones la correccion quirurgica logra un alargamiento vertical y

acortamiento horizontal para erradicar esta afeccion del parpado (22) (23).

2.1.2.5 Telecanto

Se denomina distancia intercantal a la separacion que existe de un
canto medial hacia el otro canto medial de cada ojo, que en condiciones
normales corresponde a la longitud de cada fisura palpebral. El telecanto
es una condicién infrecuente que corresponde a una distancia intercantal
amplia como consecuencia de que los tendones mediales se encuentran

anormalmente largos (17) (21).

Debe tomarse en cuenta que usualmente esta patologia congénita
debe diferenciarse del hipertelorismo, en el cual existe una separacion

bastante grande de las orbitas (16).

Existe una asociacion muy comun entre el telecanto y el sindrome
de blefarofimosis pero ademas de esta asociacion, existen sindromes que
en ciertas ocasiones se han encontrado asociados al telecanto, entre los
cuales tenemos al sindrome de Turner, Waardenburg, Mobius, Treacher
Collins, Rubinstein-Taybi (16) (21).

La principal medida terapéutica consiste en el acortamiento y una
nueva union o ubicacion de los tendones cantales mediales en la cresta
lagrimal anterior o en otros casos se utiliza una insercién de una sutura
transnasal (16) (17) (21).

2.1.2.6 Epibléfaron
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El Epibléfaron es un pliegue de piel que se ubica horizontalmente a
través del parpado inferior o superior, que ejerce una presion de las
pestafias en direccion vertical ocasionando una inversion de estas (21)
(23) (24).

Esta patologia es caracteristica de las personas asiaticas ademas
de afectar principalmente al parpado inferior. Dentro de la poblacion
asiatica el epibléfaron de parpado superior es menos frecuente que el
epibléfaron de parpado inferior (9.2% contra 80.3%, respectivamente) (23)
(24).

En ocasiones con el avance de la patologia sin tratamiento alguno
podria ocasionar sintomas debido a una erosion corneal, pero en la
mayoria de veces no es necesario algun tratamiento ya que se resuelve
espontaneamente con la edad. En ciertos casos en los que la patologia
persiste a pesar del tiempo es necesaria una extirpacion de una franja de
piel y misculo ademas de una fijacion del pliegue cutaneo a la placa
tarsal (17) (21) (24).

2.1.2.7 Anquilobléfaron

Esta patologia congénita ocurre cuando se fusionan los parpados
superior e inferior debido a una anormalidad en la separacion de los

pliegues palpebrales durante la etapa embrionaria (16).

Esta union entre los parpados puede ser parcial o completa, la
mayor parte de los casos son esporadicos, pero la literatura menciona
gue algunos casos son ligados a una herencia de tipo autosémica

dominante (21).

El tratamiento de eleccion consiste en realizar el corte de estos
pliegues que unen los parpados, en ocasiones no es necesaria la

utilizacion de anestesia durante el procedimiento (21).
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2.1.2.8 Ptosis congénita

La ptosis congénita o también llamada blefaroptosis congénita es la
condicion en la que un parpado superior o los dos se encuentran en una

posicion anormalmente baja (16) (25).

Esta patologia congénita ocurre debido a una distrofia del musculo
elevador, la cual afecta la contraccion y relajacion de las fibras
musculares del parpado, lo cual imposibilita al paciente poder elevar el
parpado, esta afectacion sera directamente proporcional al grado de
distrofia razén por la cual se han establecido diferentes grados de

gravedad, los cuales son leve, moderado y severo (25) (26) (27).

Entre el 69% y 75% de los pacientes que presentan esta condicion,
la tienen usualmente unilateral, totalmente aislada, y de caracter no
progresiva. Puede existir una asociacion familiar, pero puede no ser
reconocida si los miembros de la familia se encuentran ligeramente
afectados (27).

Entre las complicaciones oftalmolégicas asociadas se pueden
encontrar la ambliopia y el estrabismo, ambas en un 30% (27).
Aproximadamente el 5% de estos pacientes no puede elevar el 0jo
involucrado, esto debido a que el recto superior y el musculo elevador

superior palpebral se originan de una fuente embriol6gica comun (26).

Existe una fuerte asociacion con el sindrome de blefaroptosis, este
sindrome comprende una ptosis severa acompafiada de telecanto,
epicanto inverso y en ocasiones la presencia de ectropion de los
parpados inferiores, dicho trastorno es de caracter genético, autosémico
dominante y actualmente se ha encontrado que la mutacion en el gen
FOXL2 del cromosoma 3 es la base genética de este sindrome (17) (25)
(26).

La literatura ha encontrado las entidades asociadas a la ptosis
congénitas mas comunes, entre las cuales constan la paresia del recto
superior, sindrome de Marcus Gunn y la disfuncion del Il par (16) (17) (25)
(26) (27).
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El tratamiento va a depender del grado de severidad de la ptosis
gue presente el paciente, en los casos de ptosis severa la primera
eleccion sera una intervencion temprana para evitar la ambliopia (15). En
esta cirugia, debido a que la funcion del masculo es mala, se realiza una
suspension del parpado superior hacia el musculo frontal, a través del uso
de la fascia lata del propio paciente (25) (26).

2.1.2.9 Sindrome de Blefarofimosis

Es un sindrome de base genética, autosémica dominante, asociado
a insuficiencia ovarica prematura; es producido por la mutacion de tipo 1

en el gen FOXL2 ubicado en el cromosoma 3 (28).

Este sindrome se caracteriza por presentar blefarofimosis, lo cual
es un estrechamiento de la hendidura palpebral, telecanto, epicanto
inverso y una ptosis moderada a severa con una mala funcion del
elevador del parpado, junto con un puente nasal levemente desarrollado

con hipoplasia de las crestas orbitarias superiores (21).

Ectropién del parpado inferior, ambliopia, alteraciones nasales,
hipertelorismo y alteraciones auriculares son algunas de las anomalias

asociadas que se encuentran junto a este sindrome (28) (29).

El tratamiento debe iniciarse corrigiendo primero el epicanto
seguido del telecanto para finalmente corregir la ptosis que tienen los
pacientes, ademas el 50% de los pacientes presentan ambliopia y en
ellos es importante tratar esta complicacion (21) (29).

2.1.3 Alteraciones congénitas del aparato lagrimal

2.1.3.1 Obstruccion del conducto nasolagrimal

También llamada dacriocistitis infantil (17), tiene como causa mas

comun de obstruccién (87%), la canalizacion incompleta cerca de la
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desembocadura del conducto en el extremo distal de la nariz, al estar

presente una membrana imperforada en la valvula de Hasner (30).

Esta patologia congénita afecta al 20% de los lactantes y es uno de
los problemas vistos con mayor frecuencia durante la practica de la

oftalmologia pediétrica (31).

El principal sintoma que esta patologia desencadena es la epifora,
la cual afecta aproximadamente el 20% de los recién nacidos afectados,
es el primer sintoma en aparecer y se detecta durante la segunda o

tercera semana de vida (31).

Ademas de la epifora, la conjuntivitis suele ser la Unica
manifestacion de esta patologia. Cuando existe una persistencia o
recidivas frecuentes de una conjuntivitis unilateral el principal diagndstico

es una obstruccién lagrimal congénita (30) (31) (32).

Alrededor del 90% de los nifios con esta patologia tienen una
resolucion espontanea durante el primer afio de vida (32).

En el resto de pacientes en los cuales la patologia avanza, la
dacriocistitis crénica es la principal complicacion, con el fin de evitar esto
es que se maneja esta patologia de manera inicial por medio de masajes
en el conducto nasolagrimal con el fin de romper la membrana y esperar
una resolucién espontanea. Si el masaje no resuelve la patologia, el
sondaje es el tratamiento de eleccion y debe realizarse durante los
primeros 2 afos de vida para esperar resultados positivos, ya que si se
realiza en afios posteriores la eficacia disminuye, luego de la técnica se
administraran gotas antibiotica con el fin de prevenir una posible infeccion
luego de la cirugia (21) (30) (31) (32).

2.1.3.2 Dacriocele congénito
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Es también denominado mucocele, amnioncele congénito o quistes
del conducto nasolagrimal, es un tipo raro de obstruccién del conducto
lagrimal (16) (21) (30).

De igual manera que la patologia anterior, la obstruccion se
encuentra distalmente a nivel de la membrana de Hasner con la diferencia
de presentar una obstruccion mas a nivel proximal en el canaliculo comun
o en la valvula de Rosenmuller (30). Esto resulta en una obstruccién
persistente a nivel de la valvula de Hasner y una obstruccion funcional
secundaria en la valvula de Rosenmuller que conducen a la formacién de

un dacriocele (32).

Se describe como una masa azulada de 1 cm de diametro
aproximadamente de consistencia quistica y firme, que esté situada por
debajo del tendon cantal medial (33).

Se presenta durante las primeras semanas con epifora y cuando el
quiste es significativamente grande compromete la via aérea ocasionando

una disfuncion respiratoria en el recién nacido (32).

El principal riesgo de esta patologia, es el desarrollo de una
infeccion, mediante la manifestacién de una dacriocistitis aguda, razén por
la cual es necesaria la monitorizacion diaria de esta patologia, el
tratamiento inicial es conservador a través de masajes diarios y si esto no
resulta se procedera a realizar un sondaje para evacuar este quiste
finalmente (30) (32) (33).

2.1.4 Alteraciones congeénitas de la corneay del globo ocular

2.1.4.1 Microcérnea

Se denomina microcérnea cuando el diametro horizontal de la
cornea es igual o inferior a 9 mm en lo recién nacidos, es un trastorno
infrecuente autosémico dominante que puede ser unilateral o bilateral, y

no cuenta con una predileccion por sexo (34).
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Casi nunca se encuentra esta patologia de manera aislada, las
asociaciones oculares mas comunes ocurren con el glaucoma, catarata
congénita, hipoplasia del nervio 6ptico, cornea plana, leucomay
microfaquia (21) (34).

Ademas de las asociaciones oculares existen sindromes asociados
en los que se encuentra esta condicion congénita como lo son el
alcoholismo fetal, el sindrome de Ehlers-Danlos, Waardenbirg, Nance

Horan, Weill-Marchesani y Cornelia de Lange (21) (35).

Generalmente la cirugia es la medida terapéutica para esta
patologia con un buen prondstico siempre y cuando no existe una
patologia asociada, en el resto de los casos se debe tratar las patologias
existentes al momento (34) (35).

2.1.4.2 Megalocdrnea

Se denomina Megalocérnea al diametro horizontal de la cornea por
encima de 12 mm en los recién nacidos, es un trastorno infrecuente
bilateral cuya principal causa es la alteracion del crecimiento de la papila

Optica en la etapa embrionaria (36).

Su base genética es ligada al cromosoma X, de caracteristica
recesiva localizada en Xg21.3-g22, razén por la cual el 90% de la

poblacién afectada son los hombres (21) (36).

Al igual que la patologia anterior se encuentra asociada a
alteraciones oculares entre las cuales se encuentra la hipoplasia del
estroma del iris y distrofia corneal en mosaico (36), el sindrome de
Marfan, la mucolipidosis tipo Il y el sindrome de Apert son los sindromes

gue se asocian a Megalocérnea (36).

Las alteraciones de la vision debido a miopia elevada junto con
astigmatismo por aumento de la curvatura de la cornea son las
complicaciones mas comunes de esta patologia, dicha complicacion es la

primera que debe corregirse en caso de no encontrarse otra patologia
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presente, de encontrarse una asociacion con alguna patologia debe
tratarse esa en especifico para mejores resultados (21) (36).

2.1.4.3 Escleroc6rnea

Es una patologia muy infrecuente, que cursa con la opacificacion
de toda la cérnea, o puede ser solo la periferia, junto con una
vascularizacion de la cornea que en condiciones normales es un érgano

avascular (37).

Existe una forma leve de esclerocérnea cuya base genética es
autosémica dominante, y una forma grave que es autosdmica recesiva, en
ninguna de las dos formas existe una predileccién por el sexo, y
generalmente se presenta de manera bilateral y asimétrica asociada a
una cornea plana (21) (37).

El tratamiento dependera del grado de afectacion que presente el
paciente, se realizard una queratoplastia penetrante en los casos que sea
total y bilateral; es comun la aparicion de un glaucoma como complicacion
posterior a esta cirugia lo cual complica mucho el prondstico del paciente
(37).

2.1.4.4 Cobrneaplana

Corresponde a la reduccién del poder refractivo de la cérnea (con
una curvatura menor de 38D), lo que dara como resultado una
hipermetropia alta. Su base genética puede ser autosdomica dominante y

recesiva siendo la ultima la presentacion clinica mas grave (21).

Las asociaciones oculares con las que comunmente se encuentra
este sindrome son las pseudoptosis, microcornea, coloboma de iris,
catarata congénita, entre otras. Ademas esta patologia se encuentra
ligada al sindrome de Hurler, trisomia 13 y la osteogénesis imperfecta
(212).
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El tratamiento principal es corregir los defectos de refraccion con
los que se presentan los pacientes y vigilar los sindromes o alteraciones

oculares asociadas (21).

2.1.4.5 Queratocono Posterior

Es una condicion extremadamente rara, en la cual se encuentra
alterada la curvatura de la parte posterior de la cérnea, esta alteracion
comprende un aumento, unilateral y de caracteristica no progresiva de la

superficie posterior (38) (39).

La region anterior de la cérnea se encuentra totalmente intacta

razon por la cual la agudeza visual no se encuentra alterada (21).

Existen dos formas de presentacion la primera es el queratocono
posterior generalizado, en el cual se encuentra aumentada toda la
superficie posterior de la cérnea y esta relacionado solo con mujeres. La
otra forma de presentacion es el queratocono posterior circunscrito en el
cual solo se encuentra afectada la cornea central y esta relacionado con

casos esporadicos (38) (39).

Lo recomendable en relacion al tratamiento es la realizaciéon de un
trasplante de cérnea cuando se encuentra comprometida la agudeza

visual lo cual se presenta en fases avanzadas (21) (38) (39).

2.1.5 Alteraciones congénitas del cristalino

2.1.5.1 Catarata Congénita

Alrededor de 3 de cada 10,000 recién nacidos son diagnosticados
con cataratas congénitas, de estos el 70% de los casos son bilaterales
(40), el principal método de cribado para detectar esta patologia es el
reflejo rojo (41).
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Entre sus principales etiologias identificadas se encuentran la base
genética autosémica dominante, anomalias cromosémicas y metabdlicas

y en cierto grado las infecciones intrauterinas (41) (42).

Las cataratas congénitas aisladas conforman el 25 % de los casos,
la mayoria de estas son autosémico dominante, aunque estudios
demuestran que se han encontrado ligadas al cromosoma X o autosdmica
recesiva, este tipo de catarata aislada es la que mejor prondstico posee
en relacion a las asociadas a otras alteraciones oculares sobre la funcion
visual (40) (43).

Existen diferentes tipos de cataratas congénitas dependiendo de la
localizacion de la opacificacion del cristalino entre las cuales tenemos a
las nucleares limitadas solo al nicleo embrionario del cristalino y se
encuentra asociada a microftalmos; las lamelares las cuales comprometen
a la lamina particular del cristalino en sus regiones anterior y posterior y
se encuentran asociadas a sindromes metabolicos o infeccion
intrauterinas; las supranucleares o coronaria, es una opacidad que rodea
el nlcleo y en ocasiones pueden ser esporadicas o hereditarias; las
puntiformes son inocuas pero se encuentran asociadas a otros trastornos
de opacidad del cristalino; las cataratas de las suturas; las cataratas polar
anterior; polar posterior; membranosa y finalmente las centrales en gotas
de aceite (17) (21) (41) (42).

Existen diferentes asociaciones de las cataratas congénitas y un
gran numero de enfermedades pediatricas, aunque la mayoria son
enfermedades pocos frecuentes es necesario tener un conocimiento
bésico de estas asociaciones. Las enfermedades asociadas son las
siguientes galactosemia, manosidosis, sindrome de Lowe, Enfermedad de
Fabry (17) (21) (41) (42).

Los defectos cromosOmicos asociados a las cataratas congénitas
son los siguientes: sindrome de Down, sindrome de Edwards, sindrome
del maullido de gato (40) (43).
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Las principales complicaciones pueden ser defectos en la agudeza
visual por ambliopia, por lo tanto el reemplazo del cristalino mediante la
cirugia para la colocacion de un lente es la principal medida terapéutica

en la mayoria de los casos (42) (43).

2.1.5.2 EctopiaLentis

Corresponde a la perdida de la posicidén habitual del cristalino, se
habla de subluxacion cuando queda parcialmente adherido a la zénula,
desplazado totalmente del eje 6ptico, y en la otra mano tenemos lo que es
la luxacién verdadera cuando el cristalino se desplaza totalmente hacia la

cavidad vitrea (44).

Existen asociaciones importantes de esta patologia con sindromes
sistémicos en primer lugar tenemos al sindrome de Marfan (ocurre una
subluxacion orientada hacia arriba y temporal), Ehler-Danlos,
Homocistinuria (en este caso la orientacion es hacia abajo y nasal),

sindrome de Weil-Marchesani, y la pseudoexfoliacién ocular (45).

Las principales afectaciones comprenden una disminucion
importante de la agudeza visual, miopizacion y en la lampara de
hendidura se puede apreciar un temblor del iris o del cristalino. Pero si el
cristalino se desplaza hacia el esfinter pupilar o a la cAmara anterior

puede provocar un glaucoma agudo (46).

El tratamiento es netamente quirdrgico, pero en ocasiones la
eficacia no es total y no se logra colocar el lente en el saco para ubicarlo
en su posicién original, y la opcion ideal es implantar el cristalino en la

camara anterior (45) (46).

2.1.6 Glaucoma Congeénito

Corresponde a la presion intraocular por encima de los 18 mmHg,

en condiciones normales la presion es de 10 mmHg (47).
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Actualmente el glaucoma congénito afecta a 1 de cada 10,000
nacimientos y es debido a anomalias en la etapa embrionaria a nivel del
angulo iridiocorneal (a nivel de la membrana de Barkan), y en el 75% de

los casos el glaucoma congénito afecta a los dos ojos (48).

Existen diferentes tipo de glaucoma congénito dependiendo de su
asociacion con otras patologias; en primer lugar tenemos al glaucoma
congénito aislado, el cual es el glaucoma congénito verdadero ya que
existen restos embrionarios en la membrana de Barkan que tapa el
drenaje del acuoso a través de la malla trabecular; el glaucoma congénito
asociado a anomalias oculares esta asociado a aniridia, microftalmos y
microcornea; el glaucoma congénito asociado a anomalias sistémicas
comprende el sindrome de Marfan, el sindrome de Marchesani,

homocistinuria y algunas cromosopatias (48) (49).

Las principales manifestaciones clinicas son el lagrimeo constante,
fotofobia y blefaroespasmo en adicion a un notable aumento del tamafio
del globo ocular debido al abombamiento que se produce por la falta de

drenaje del humor acuoso (50).

La goniotomia o la trabeculectomia es el principal tratamiento del
glaucoma congeénito mientras mas rapido sea menores seran las secuelas

gue causa esta patologia (47) (49) (50).
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2.2Marco Legal
2.2.1 Constitucién de la Republica del Ecuador

Respecto a la conservacion de la salud establece dos articulos

fundamentales que son el articulo 2 y el articulo 361.

Art. 32.- La salud es un derecho que garantiza el Estado, cuya
realizacion se vincula al ejercicio de otros derechos, entre ellos el derecho
al agua, la alimentacion, la educacion, la cultura fisica, el trabajo, la

seguridad social, los ambientes sanos y otros que sustentan el buen vivir.

El Estado garantizara este derecho mediante politicas economicas,
sociales, culturales, educativas y ambientales; y el acceso permanente,
oportuno y sin exclusion a programas, acciones y servicios de promocion
y atencion integral de salud, salud sexual y salud reproductiva. La
prestacion de los servicios de salud se regira por los principios de
equidad, universalidad, solidaridad, interculturalidad, calidad, eficiencia,

eficacia, precaucion y bioética, con enfoque de género y generacional.

Art 361.- El Estado ejercera la rectoria del sistema a través de la
autoridad sanitaria nacional, sera responsable de formular la politica
nacional de salud y normara, regulara y controlara todas las actividades
relacionadas con la salud, asi como el funcionamiento de las entidades

del sector.

Con respecto a la forma de alimentacién de los nifios la Constitucion
explica lo siguiente “El Estado adoptara, entre otras, las siguientes
medidas que aseguren a las nifias, nifios y adolescentes: atencion a
menores de seis afos, que garantice su nutricion, salud, educacion y

cuidado diario en un marco de proteccién integral de sus derechos”.
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2.2.2 Ley Organicade la Salud

Art. 4.- La autoridad nacional es el Ministerio de Salud Publica,
entidad a la que corresponde el ejercicio de las funciones de rectoria en
salud; asi como la responsabilidad de la aplicacion, control y vigilancia del
cumplimiento de esta Ley; y las normas que dicte para su plena vigencia

seran obligatorias.

Art. 7.- Por documentos que contienen informacion de salud se
entienden: historias clinicas, resultados de examenes de laboratorio,
imagenologia y otros procedimientos, tarjetas de registro de atenciones
meédicas con indicacion de diagndstico y tratamientos, siendo los datos

consignados en ellos confidenciales.

El uso de los documentos que contienen informacién de salud no se
podra autorizar para fines diferentes a los concernientes a la atencion de
los/las usuarios/as, evaluacion de la calidad de los servicios, analisis
estadistico, investigacion y docencia. Toda persona que intervenga en su
elaboracion o que tenga acceso a su contenido, esta obligada a guardar
la confidencialidad respecto de la informacion constante en los

documentos antes mencionados.

La autorizacion para el uso de estos documentos antes sefialados, es

potestad privativa del/a usuario/a o representante legal.

En caso de investigaciones realizadas por autoridades publicas
competentes sobre violaciones a derechos de las personas, no podra
invocarse reserva de accesibilidad a la informacion contenida en los

documentos que contienen informacion de salud.
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CAPITULO 3

3.1Disefio de la investigacién

La investigacion se realiz0 en la consulta externa del area de
oftalmologia del Hospital de nifios Roberto Gilbert, un hospital de tercer
nivel que se encuentra ubicado en Guayaquil — Ecuador, recibiendo
pacientes de toda la regién Costa, y ofrece su atencion a los nifios entre

las edades de 0 y 15 afios.

Este estudio fue un estudio prospectivo, ya que se fueron recolectando
los datos a partir del mes de Mayo del 2016 hasta Octubre del 2016, los
datos se recolectaron en una historia clinica oftalmologica elaborada para

este estudio.

Debido a que el principal objetivo de este estudio es determinar la
prevalencia de las enfermedades congénitas oftalmoldgicas, lo convierte
en un estudio de caracter transversal y observacional ya que toda
patologia congénita oftalmoldgica presente en el paciente fue integrada

en el estudio.

Ademas su alcance fue descriptivo ya que las variables adquiridas
fueron analizadas mediante una estadistica descriptiva y de relacién
aplicando formulas en el sistema estadistico de Excel 2013, para elaborar

graficos y tablas estadisticas que reflejan los resultados obtenidos.

3.2Poblacion

Se tomd como poblacion total a todos los pacientes que acudieron a la
consulta externa de oftalmologia del hospital de nifios Roberto Gilbert,
entre las edades de 0 a 15 afos de edad, con un total de 118 pacientes.

- Criterios de Inclusiéon

Pacientes desde 0 hasta los 15 afios que acudieron a la consulta

externa del hospital Roberto Gilbert.

Pacientes que presentaron una patologia oftalmoldgica congénita.
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Pacientes que aceptaron ser parte del estudio, plasmado mediante la

firma del consentimiento informado.

- Criterios de Exclusiéon

Pacientes que acudieron a la consulta externa oftalmolégica por
presentar un cuadro clinico con alguna patologia adquirida, como

patologias agudas, infecciones oculares o traumatismos en general.

Pacientes cuyos representantes no firmaron el consentimiento

informado.

- Limitaciéon de la investigacion

Un total de 6 pacientes fueron excluidos de la investigacion debido a
gue sus representantes legales no firmaron el consentimiento informado y

por ende no formaron parte de la poblacion investigada.

3.3Descripcién de los Instrumentos, herramientas y procedimientos

de la investigacion.

Se llevo a cabo la recoleccion de datos de los pacientes mediante una
historia clinica basica oftalmoldgica elaborada para este estudio “"®° %,
En el caso de presentar una patologia congénita se procedi6 a realizar
una historia clinica minuciosa con el objetivo de identificar el momento del
diagndstico de dicha patologia, de igual manera elaborada para este

estudio Anex° 2.

En dichas historias clinicas dirigidas a los pacientes que presentaron
patologias oftalmoldgicas congénitas se detallaron los motivos de

consulta con el fin de obtener las principales complicaciones y/o secuelas.

Se realiz6 a todos los pacientes sin excepcion alguna el examen de
agudeza visual, mediante las cartillas de Snellen ™3 que se
encuentran en los consultorios de la consulta externa del hospital de nifios
Roberto Gilbert.
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Se interrogo al paciente o a la persona responsable acerca del tiempo
en que se realizé el diagnostico para poder encasillar el diagnéstico en
una tabla establecida que catalogo el diagnéstico como precoz si fue
antes de los 6 meses, temprano si lo fue antes del afio y como tardio si

fue luego del afo de edad.

3.4Aspectos éticos

Debido a que toda la poblacion sujeta de estudio, fue una poblacién
totalmente pediétrica, se les pedio una aprobacion a las personas
responsables para poder utilizar la informacion presente en sus historias
clinicas, esto se dio a través de un consentimiento informado donde se les
pregunto si aceptan que los pacientes pediatricos que ellos representan
sean parte del estudio, ademas en este consentimiento informado se les

explico cudl iba a ser el uso de la informacién proporcionada en el estudio
(Anexo 4)

Ademas como fue descrito en el marco legal de acuerdo al articulo 7
de la Ley Organica de la Salud del Ecuador se establece la
confidencialidad de las historias clinicas, asi como los datos y

diagnésticos de la poblacion que participa en el estudio.
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3.50peracionalizacion de las Variables

. Definicion . ., . :
Variable Dimensidn Tipo Indicador Escala
conceptual
-Alteraciones de los Precoz =
C arpados Antes de los
Condicién clinica que P . P
-Alteraciones aparato 6 meses
. ocurre durante el .
Patologias eriodo embrionario lagrimal Temprano =
Oftalmoldgicas P ' y -Alteraciones congénitas | Cualitativo Si/ No Antes del
. puede afectar solo al ojo B ~
Congénitas . : de la cérnea y del globo afio
0 venir asociada a .
. . ocular Tardio =
diferentes sindromes . o
-Alteraciones del cristalino Luego del
-Glaucoma Congénito afio de edad
Consecuencia o
-Ceguera
L resultado, generalmente -
Complicaciones . ) -Ambliopia o .
de caracter negativo, L Cualitativo Si/NoO | -
o Secuelas . -Defectos de Refraccion
que sobreviene a una
. . -Otras
patologia existente
Conjunto de sintomas
ue se presentan juntos . .
. q P . J Sindromes asociados a
Sindromes y son caracteristicos de . L .
. las patologias Cualitativo Si/NO | -
Asociados una enfermedad o de un L. L.
s oftalmolégicas congénitas
cuadro patologico
determinado
Tiempo en afios que .
P q Numero de
transcurre desde el L - N
Edad o Cronoldgica Cuantitativo Afos | -
nacimiento hasta la .
cumplidos
fecha actual
Condicién orgénica que
L g q o Hombre o
Sexo distingue a los hombres | - Cualitativo Muer | T

de las mujeres
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CAPITULO 4

4.1Anélisis y Discusion de Resultados

Luego de la recoleccién de datos durante el tiempo establecido de 6
meses, se obtuvo la informacion total de 118 pacientes comprendidos
entre las edades de O afos hasta 17 afios 6 meses de edad, siendo 63
pacientes (53%) parte de la poblacion femenina y 55 pacientes (47%) de
la poblacion masculina. 6 pacientes no fueron tomados en cuenta para
este estudio debido a que sus representantes no firmaron el

consentimiento informado.

Cuenta de Pacientes por
Sexo

Gréficol. Distribucion total de pacientes por sexo.

Se registraron un total de 17 patologias de las cuales solo 7 patologias
entran en la categoria de patologias oftalmolégicas congénitas, las cuales

fueron:

< HO020: Entropion y triquiasis palpebral

« HO045: Estenosis e insuficiencia de las vias lagrimales

< H50: Estrabismo Congénito

< Q10: Malformaciones congénitas de los parpados, del aparato
lagrimal y de la 6rbita

« Q120: Catarata Congénita

<% Q121: Desplazamiento congénito del cristalino
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« Q150: Glaucoma Congénito

De los 118 pacientes, 27 pacientes presentaron patologias
oftalmoldgicas congénitas es decir el 22.88% de la poblacion estudiada
presentaba esta condicion, como fue mencionado antes en el Ecuador no
se cuenta actualmente con datos estadisticos acerca de patologias
oftalmoldgicas de caracter congénito razon por la cual este dato obtenido

actualmente es de suma importancia (7) (8) (9).

Patologias Oftalmoldgicas Congénitas

Q150: Glaucoma Congénito
Q121: Desplazamiento congénito del cristalino

Q120: Catarata Congénita

Q10: Malformaciones congénitas de los parpados,
del aparato lagrimal y de la érbita

H50: Estrabismo Congénito

HO45: Estenosis e insuficiencia de las vias
lagrimales

H020: Entropiodn y triquiasis palpebral

Grafico2. Distribucion total de patologias oftalmoldgicas congénitas.

Los datos obtenidos reflejan gradualmente la frecuencia de
presentacion a nivel mundial, es decir, que las patologias congénitas
oftalmoldgicas mas frecuentes, de acuerdo a la revision bibliografica
establecida en el marco teérico, corresponde al glaucoma congénito y a
catarata congénita (40) (42) (43) (48) (49); con la diferencia de que en los
resultados obtenidos se encuentra en primer lugar la catarata congénita (9
pacientes) y en segundo lugar el glaucoma congénito (6 pacientes),

reflejando estos resultados que la condicion mundial de patologias
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congénitas oftalmoldgicas no se encuentra alejada de la realidad de

nuestro pais.

En contraste con los resultados obtenidos el Instituto de Microcirugia
ocular de Barcelona estima que a nivel mundial la prevalencia de la
catarata congénita es del 24% y la prevalencia de Glaucoma congénito es
del 30%, lo cual contraste con las prevalencias obtenidas en los
resultados, siendo la catarata congénita mas frecuente en nuestra

investigacioén que el glaucoma congénito (51) (52).

Actualmente una de las mayores probleméticas de las patologias
congénitas consiste en la deteccion oportuna, temprana y eficiente con el
fin de evitar de manera considerable los graves desenlaces que estas
patologias traen consigo (1), razén por la cual dentro del estudio se
establecio un rango determinado para identificar la situacion actual de la

problematica antes mencionada de acuerdo al momento del diagnadstico.

Dicho rango de tiempo fue establecido como diagndstico precoz si es
antes de los 6 meses, temprano si es antes del afio y como tardio si es
luego del afio de edad, esperando que los resultados 6ptimos se
encuentren en los rangos de precoz y temprano con el fin de evitar las

secuelas y complicaciones que estas patologias dejan tras su paso.

Rango de Diagndstico

Temprano

Tardio

Precoz

12

Temprano
8
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Gréfico3. Distribucion del rango de diagnoéstico de las patologias oftalmolégicas congénitas

Los resultados obtenidos concuerdan con lo expuesto antes, es decir,
la principal meta de los investigadores referentes a patologias congénitas
oftalmoldgicas es que la deteccidén de estas patologias se convierta en
una herramienta fundamental para el manejo de estas entidades, ya que
la mayor parte del rango de diagnéstico de las patologias fue Tardio

(luego del afo de edad).

Los resultados reflejan que el principal problema radica en la deteccion
de los signos y sintomas de estas patologias para de esta manera poder
disminuir las complicaciones y secuelas que estas patologias congénitas
dejan tras sus pasos. Estos resultados dejan escrito que el problema a
solucionar no es la atencion en si de estas patologias, sino el tratar de
aminorar el rango de diagndstico tardio que es sumamente elevado en

estas patologias.

Las patologias que mas veces se presentaron en el estudio fueron el
glaucoma congénito y catarata congénita, por tal motivo se relacioné el

rango de diagnostico con estas enfermedades.

Rango de Diagndstico

Q150: Glaucoma Congénito

120: éni
Q120: Catarata Congénita Bl orano

M Tardio
5

Precoz
B Temprano
M Tardio

Precoz

Grafico4. Distribucion del rango de diagndstico de la catarata congénita y glaucoma congeénito.
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Analizando los resultados obtenidos de estas dos entidades, se
muestra que la catarata congénita de manera algo sorprendente muestra
un rango de diagnéstico relativamente favorable ya que 6 de los 9 casos
fueron diagnosticados antes del afio de edad, esto es debido en gran
parte a la actualidad de nuestros dias relacionado con la tecnologia, mas
no por una accion propia del personal médico.

Como fue descrito en el marco tedrico una de las primeras
manifestaciones que presenta la catarata congénita es la ausencia del
conocido reflejo rojo, de manera curiosa muchos de los casos
diagnosticados a tiempo, de forma algo inesperada por los padres, es que
al momento de tomar una fotografia a sus hijos notaban que los ojos de
sus hijos tenian diferentes colores, y eso llamaba su atencion razén por la
cual acudian directamente a un oftalmélogo mas no a su pediatra de
costumbre, ya que en muchos de los casos los padres mencionaban que
en los chequeos constantes con el pediatra solo se consultaba a los
padres directamente si existian molestias visuales y no se realizaba un
chequeo directo de los ojos. Esto que los padres observaban en las fotos
era la ausencia o poca visibilidad del reflejo rojo en uno de los ojos de los
nifios, este hecho se repitié varias veces en los nifios que fueron
diagnosticados de manera precoz y temprana razon por la cual la catarata
congénita reflejo estos valores elevados en el rango de diagnostico
precoz y temprano en comparacion a el glaucoma congénito que es la

otra entidad estudiada relacionada al tiempo de diagndstico.

La otra entidad que se relacion6 con el rango de diagnadstico fue el
glaucoma congénito como era de esperarse relacionado a la revision
bibliografica el diagndstico tardio en esta patologia es alto debido a que
no se realizan los chequeos debidos a menos que haya un antecedente
familiar o genético ligado a esta condicion razon por la cual, la
manifestacion inicial que realiza el diagndstico es el buftalmos, que
consiste en el aumento de tamafo del globo ocular que se nota mediante

una simple inspeccion que ocurre por el aumento de presion dentro del
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globo ocular ocasionado por el exceso del humor acuoso en la camara

anterior del ojo.

Complicaciones de las Patologias
Oftalmoldgicas Congénitas

Gréficob. Distribucidn de las complicaciones de las Patologias Oftalmolégicas Congénitas

Dentro de las complicaciones que se atribuyen a las patologias
oftalmoldgicas congénitas que mas veces se presentan son las
relacionadas a entropion, triquiasis o malformaciones de los parpados que
son las ulceras corneales debido al tiempo de exposicion y laceraciones

gue sufre la cérnea debido a estas patologias.

En segundo lugar de frecuencia se presentan las complicaciones
ligadas a las patologias oftalmologicas congénitas mas comunes, es

decir, glaucoma congénito y catarata congénita.

Respecto a la catarata congénita una de las complicaciones que mas
veces se presento, estaba relacionada con el tratamiento, es decir, luego
de la cirugia para el reemplazo del cristalino afectado, el glaucoma
secundario a cirugia se present6 en 3 pacientes como principal

complicacion de la catarata congénita.

Respecto al glaucoma congénito, las complicaciones estuvieron de

acuerdo a lo mostrado en la revision bibliografia, la miopia fue la principal
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secuela que dejo esta patologia en los pacientes, ademas de que esta
condicién se encontraba relacionada al buftalmos caracteristico del

glaucoma congénito como principal secuela de esta patologia.

Gran parte de los pacientes no tenian ninguna complicacion ligada
directamente a sus patologias congénitas, lo que refleja un gran poderio
por parte de la medicina una vez detectada la patologia, la prevencion
terciaria por parte del personal médico se encuentra dentro de los
estandares ideales para practicar la medicina; ya que 10 pacientes de 27
que presentaron patologias congénitas no tenian complicacion alguna
cerca del 37% de la poblacién afectada se vio beneficiada por la
prevencion terciaria que realizo el personal médico al no tener ninguna

complicacion.
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CAPITULO 5

5.1CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES
5.1.1 CONCLUSIONES

En definitiva podemos concluir que a pesar de que no existe en la
literatura local informacion estadistica sobre la prevalencia de las
enfermedades oftalmoldgicas congénitas, los resultados obtenidos
demuestran que esta problematica tiene un lugar importante en la salud
publica de nuestro pais, ya que los resultados como era de esperarse en
relacion a la estadistica encontrada en otros paises y el mundo, la
frecuencia de presentacion de estas patologias es sumamente alta,
dandole de esta manera una prevalencia que necesita la atencion

necesaria dentro del campo de salud.

Un punto positivo para el campo medico de nuestro universo de
investigacion, es la excelente intervencion en las medidas de prevencion
terciaria ya que el rango de complicaciones es sumamente bajo, y de
igual manera las complicaciones que ocurren como consecuencia de la
falta de tratamiento de las diferentes patologias oftalmoldgicas congénitas
son escasas, demuestra que las medidas de prevencion son un campo en

el cual no hay falencias que cubrir.
5.1.2 RECOMENDACIONES

Como punto de mayor énfasis y en el cual se basan las
recomendaciones y aporte que se quiere brindar al hospital como tal y a la
sociedad en general, es en el aspecto del tiempo de diagnéstico, ya que
actualmente la medicina busca ejercer su accion preventiva en todos los
aspectos para evitar consecuencias de estas patologias, como fue
evidente en los resultados el diagndstico tardio de las patologias antes
mencionadas es un problema que se repite constantemente, por lo tanto
como puerta abierta de esta investigacion realizada es la aportacion de
una guia o protocolo de deteccion precoz y temprana de las patologias
gue mas veces se presentaron en el estudio, estas son el glaucoma

congénito y la catarata congénito con el fin de dejar a disposicion del
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personal médico del hospital y a la sociedad médica en general una
herramienta basica y muy elemental con los signos y sintomas mas
comunes orientados a obtener una sospecha o deteccion oportuna de las

patologias oftalmoldgicas congénitas mas comunes.

Para finalizar, como aporte a la sociedad y a la comunidad médica se
entrega una guia dirigida a los nifios entre las edades de 0 meses hasta
los 24 meses con el fin de detectar la mayor cantidad de patologias

oftalmoldgicas congénitas “"®x° >

La guia estara compuesta por dos partes, la primera parte y la mas
importante es un cuestionario sencillo que sera respondido por el adulto a
cargo del nifio, dichas preguntas son basadas en los posibles signos y
sintomas de las patologias oftalmoldgicas congénitas mas comunes

obtenidas en los resultados antes mencionados.

La segunda parte de esta guia serd la accion por parte del médico el
cual realizara el examen fisico correspondiente de la consulta médica
sumandole los examenes fisicos oftalmoldgicos béasicos con el fin de
detectar alguna sospecha de una patologia oftalmoldgica congénita o en
el caso contrario junto con la informacién otorgada en el cuestionario

confirmar la presencia de una patologia oftalmolégica congénita.
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ANEXOS
Anexo 1. Historia Clinica Pediéatrica Oftalmolégica

Nombres vy Apellidos:

NUmero de ID:

Sexo:
Edad:
Servicio: Consulta externa

Responsable:

Fecha de Ingreso:

Motivo de consulta:

© 0 N o g b~ wDdhPE

Examen oftalmoldgico: Agudeza Visual, Fondo de ojo, Biomicroscopia,
Motilidad Ocular

10. Evolucién Diagnostica: Diagnostico principal

11.Plan:
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Anexo 2. Historia Clinica Pediéatrica Oftalmolégica para enfermedad

congénita

Nombres vy Apellidos:

NUmero de ID:

Sexo:
Edad:
Servicio: Consulta externa

Responsable:

Fecha de Ingreso:

Motivo de consulta:

© 0 N o g b~ W DdhPRE

Examen oftalmoldgico: Agudeza Visual, Fondo de ojo, Biomicroscopia,
Motilidad Ocular

10. Evolucidén Diagnostica: Diagnostico principal

11.Momento de diagnéstico: Precoz, Temprano o Tardio

12.Sindrome asociado:

13. Antecedentes familiares de la patologia congénita:

14.Secuelas o complicaciones existentes al momento:
15.Plan:
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Anexo 3. Cartillas de Snellen
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Anexo 4. Consentimiento Informado

Buenos dias/Buenas Tardes.

Mi nombre es Luis Steven Morales Barzola, soy alumno de la Universidad

de Especialidades Espiritu Santo.

El propdsito de este estudio es determinar la prevalencia de las patologias
congénitas oftalmoldgicas en la consulta externa del Hospital de nifios
Roberto Gilbert.

Solicito a usted el permiso de usted para poder utilizar los datos de la
historia clinica de su representado, los datos utilizados no llevaran el
nombre ni el nimero de identificacion de su representado en el estudio.
No se le cobrara por su participacion ni se le dara dinero, sin importar si
acepta o no participar en el estudio. Usted esta en la facultad de poner fin
al proceso en cualquier momento. Toda la informacion recolectada sera

privada y confidencial.

Si tiene alguna pregunta o duda puede contactarme al 0994843348, o al
mail luismoralesba@uees.edu.ec y/o con mi supervisor en el hospital, la
Cirujana Oftalmologa Dra. Nancy Alvarez, quien es la encargada de la

consulta externa de oftalmologia del hospital de nifios Roberto Gilbert.

Si decide participar en esta investigacion, por favor podria realizar una
rubrical/firma en su respuesta elegida. Su nombre y el nombre de su
representado no sera usado en ningun informe, pero los resultados y
datos de la historia clinica ayudaran a obtener datos reales acerca de las
patologias congénitas presentes en el hospital de nifios Roberto Gilbert.

Si Ud. no desea participar, gracias por su tiempo.

Si, acepto

No, acepto
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Anexo 5. Guia Oftalmoldgica dirigida a detectar patologias
oftalmoldgicas congénitas.

Las siguientes preguntas deben ser contestadas solo por el adulto a cargo
del paciente, por favor todo detalle es importante trate de recordar el mas
minimo de detalle.

1. ¢Su hijo ve bien?

2. ¢Laforma de los ojos de su hijo tienen alguna apariencia inusual?

3. ¢Su hijo se acerca mucho a las personas, al televisor, a los libros, o
algun objeto en especial para identificarlos?

4. ¢Los ojos de su hijo se observan alineados?

5. ¢Ha notado en algin momento los ojos de su hijo cruzados o

desviados, de ser asi en que momento ha ocurrido esta situacion?

6. ¢Nota que los ojos de su hijo se encuentran la mayor parte del tiempo

secos 0 muy humedos?

7. ¢Ha notado algo extrafio en los parpados de su hijo, tienden estos a

cerrarse?

8. ¢Ha notado alguna lesién ocular?

9. ¢Existen antecedentes familiares relacionado a problemas oculares o

visuales en padres o hermanos?

10. ¢ Ha notado molestias o dolor cuando se toca sus 0jos?

Gracias por contestar las preguntas seran de mucha ayuda en el
momento del diagndstico.
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Guia Oftalmoldgica dirigida a detectar patologias oftalmolégicas
congeénitas.

El medico a cargo de su hijo llenara la informacion que corresponde a
esta parte de la guia, gracias.

. Inspeccion ocular externa

. Reflejo Rojo

. Reflejo pupilar (Fotomotor y Consensual)

. Fijacion de la mirada y seguimiento de objetos

. Estimulo luminoso (Exploracién agudeza visual acorde a la edad del

paciente)

. Motilidad ocular

. Fondo de ojo
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Anexo 6. Permiso del Hospital para realizar la investigacidon en sus

instalaciones.
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