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CASOS CLINICOS

Aniridia congénita

D. Asensio, H. BoBiLo, P. M. DE LA SERNA M. MANZANO, J. V. MARTINEZ y R. PALENCIA

RESUMEN: La aniridia congénita es una anomalia ocular caracterizada por hipoplasia gra-
ve de la totalidad o parte del iris que afecta aproximadamente a uno de cada 150.000
recién nacidos. Existen, al menos, dos vatiedades de esta enfermedad, familiar y espori-
dica, la tltima de las cuales asocia con frecuencia alteraciones somdticas y predisposicién
a la aparicién de tumores, especialmente tumor de Wilms. Presentamos un nuevo caso
de aniridia congénita bilateral en una paciente sin otras anomalfas extraoculares asocia-
das, cuya edad actual es de 11 meses, en la que hasta la fecha no se ha hallado eviden-
cia de enfermedad tumoral. PALABRAS CLAVE: ANIRIDIA, CROMOSOMA 11, T. DE WILMS.

CONGENITAL ANIRIDIA. (SUMMARY): Congenital aniridia is an ocular abnormality
characterized by grave hypoplasia of part or the whole iris. The incidence is about 1 in
150.000 newborns. There ate, at least, two forms of this condition, familial and spora-
dic. The second one is frecuently associated with somatic malformations and neoplastic
tendency. We report a new case of congenital anirdia in a patient without another ex-
traocular abnormalities. She is 11 months old and no evidence of tumoral illness has
been found until now. KEY WORDS: ANIRIDIA, CHROMOSOME 11, WILMS' TUMOR.

INTRODUCCION

La aniridia congénita es una entidad
infrecuente caracterizada por la ausencia
total o parcial del tejido iridico. Dada la
rateza de esta enfermedad, y las implica-
ciones diagndsticas y prondsticas tanto de
las anomalias definitorias como de las alte-
raciones somiticas que frecuentemente
asocia, particularmente en la forma espo-
ridica, consideramos de interés la comuni-
cacién de este nuevo caso.

CASO CLINICO

Se trata de una paciente diagnosticada
al nacimiento de aniridia congénita bilate-

ral, entre cuyos antecedentes familiares
debemos destacar, infecciones del tracto
urinatio pot duplicidad pieloureteral dere-
cha, intetvencién de estrabismo a los 18
afios y alergia medicamentosa en la ma-
dre. Embarazo controlado y normal. Parto
inducido por falta de progresién y anmio-
rrexis precoz a las 38 semanas. Registro
cardiotocografico, anexos fetales y periodo
neonatal inmediato normales. Somatome-
tria al nacimiento normal.

La paciente es diagnosticada de aniri-
dia congénith' no aprecidndose en la explo-
racion otras alteraciones excepto raiz nasal
ptominente y retromicrognatia. Ingresada
en la unidad de Neonatologia con el fin
de descartar anomalias asociadas, son rea-
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lizadas exploraciones complementarias (he-
matocitometria, bioquimica hemitica,
IgM total, reactantes de fase aguda, estu-
dios serolégicos, hemo copro y urocultivos,
ecografia cerebral y abdominal y cariotipo
con técnica de bandas G), resultando, to-
das ellas, normales. Peri6dicamente se han
realizado ecografias abdominales asi mis-
mo dentro de la normalidad. A los tres
meses y medio ingresa por intolerancia di-
gestiva en relacion con otitis media aguda.

A los 5 meses se realiza exploracién
oftalmoldgica bajo anestesia general de-
tectandose nistagmus, hipopigmentacién
coroidea e hipoplasia de netvio dptico bila-
teral; en control posterior se detecta estra-
bismo convergente derecho. Por otra parte
las adquisiciones psicomottices, sostén cefa-
lico, sedestacién, bipedestacién, deambu-
lacién..., han sido logradas con normali-
dad en el momento adecuado. (Fig. 1y 2).

FG. 1. Ausencia de iris. Se aprecia con claridad el
borde externo del cristalino
COMENTARIOS

La aniridia es una anomalia ocular ca-
racterizada por hipoplasia grave de la tota-
lidad o parte del iris. En realidad el tér-

mino no és estrictamente cottecto, pues casi
siempre existen restos de iris rudimentario
escondidos detrds de la unién esclerocor-
neal, observables Ginicamente mediante go-
nioscopia, siendo, la ausencia absoluta de
itis, extremadamente infrecuente (1, 2). La
denominacién aniridia parcial, presente en
el Sindrome de Gillespie (3), hace referen-
cia a la presencia de pequefios mamelones
de tejido iridiano detectables en la periferia
de la cimara anterior.

Esta entidad afecta pot igual a varones y
mujeres, con una frecuencia aproximada de
1 de cada 100.000 a 1 de cada 200.000 re-
cién nacidos. Es bilateral en la mayoria de
los casos a razon de 50:1, y la asociacion a
otras malformaciones y complicaciones que
comentaremos mis adelante, es comitn (4).

Existen al menos dos tipos de aniridia
que difieren en su presentacién clinica y
patt6n hereditario.

BG.. 2.

Vision gonioscopica del ofo derecho de la pa-
ciente. Se visualiza resto de iris rudimentario bajo la
union esclerocorneal

La primera o aniridia tipo I, constituye
la forma tipica, de herencia autosémica do-
minante con gran penetrancia que puede
llegar al 85 %. El gen afectado ha sido si-
tuado en el brazo corto del cromosoma 2.



que asocia ataxia cerebelosa y grados vatia-
bles de retraso mental, muestra, probable-
mente, herencia autosémica recesiva.

La aniridia tipo 1, es esporidica en la
mayotia de los casos. El gen que la ocasio-
na se encuentra en el locus 13 del brazo
corto del cromosoma 11 (11P13) (5), al
que se supone involucrado en el desartollo
del ojo, rifién, tracto urogenital (6), algu-
nos enzimas intraeritrocitatios (7) y, pto-
bablemente, sistema netvioso. Esto explica
su asociacién con anomalias genitourina-
rias y diversos grados de retraso mental
confeccionando el denominado complejo
AR.G. Si a las alteraciones mencionadas
se suma la aparicién de T. de Wilms, se
conforma el llamado Sindrome W.AR.G.

La mayoria de los nifios con aniridia ti-
po II, presentan una deleccién simple a
nivel del locus 11p13, mientras que los,
mucho menos frecuentes, casos de aniridia
I hereditaria, suelen corresponder a tras-
locaciones balanceadas entre distintos cto-
mosomas, en especial 4, 5, 22 y el cromo-
soma 11 (8, 9).

Estudios recientes con técnicas de ban-
deo G de alta resolucién indican que,
aunque muy préximos en el locus 11p13,
los genes de aniridia tipo II y tumor de
Wilms son fisicamente individualizables
(8, 10, 11). Parece, pues, probable que
una rotura simple a nivel del locus 11p13
asocie aniridia aislada mientras que la de-
leccion completa, que implicarfa la pérdi-
da de varios genes, datia lugar a todos los
fendémenos del complejo W.A.R.G. (12).

El aspecto clinico de los nifios con ani-
ridia congénita es caractetistico, la pupila
ocupa la totalidad del 4rea corneal, el bot-
de del cristalino es ficilmente visible y con
frecuencia se puede distinguir la zénula.
La mayoria de los pacientes presentan fo-
tofobia intensa. El nistagmo y la funcién
visual pobre, dando lugat, en ocasiones, a

pacientes (4). Aplasia foveal y diversos

grados de hipoplasia de nervio 6ptico son
hechos comunes en nifios con aniridia, ha-
biéndose evidenciado en el caso de nuestra
paciente.

Otras alteraciones asociadas y compli-
caciones frecuentes son: estrabismo, defec-
tos de refraccién, especialmente hiperme-
tropfa, microftalmfa, microcdtnea, quera-
tocono, opacidad corneal progresiva (muy
frecuentes), escleras azules, catarata, crista-
lino pequefio, ectdpico, colobomatoso con
petsistencia de la tfinica vascular, aplasia o
hipoplasia de los procesos ciliares, colobo-
ma coroideo y persistencia de membrana
pupilar o de la arteria hialoidea.

Mencién especial merecen algunas ma-
nifestaciones frecuentes (1, 2):

— la opacidad corneal llega a afectar
al 66 % de los nifios, puede ser de diver-
sos tipos: polar anterior, polar postetior,
lamelar etc., y generalmente no esti pre-
sente al nacimiento (13).

— Otra complicacién de importancia
tanto por su frecuencia como por la difi-
cultad de su tratamiento es el pannus cor-
neal, cuyo sustrato histoldgico es la neo-
vascularizacién debajo del epitelio corneal.
Se ha intentado el transplante con resulta-
dos, hasta el momento, poco alentadores.

— El glaucoma es bisicamente del blo-
queo angular, debido a anomalias estructu-
rales de la region trabecular (ocupacion del
angulo por tejido mesodérmico abetrante,
ausencia del canal de schlem...). Es excep-
cional en el lactante detectdndose habitual-
mente después de los 5 afios de edad. Su
incidencia aumenta con la edad llegando
a afectar a mas del 50 % de los pacientes
(4, 14).

El mecanismo por el cual se produce la
aniridia es desconocido. Se han postulado
inumerables teotfas de las cuales las dos
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mis aceptadas en la actualidad son (15):
el desarrollo primario incompleto del ecto-
dermo neural y la persistencia de tejido
vascular mesodérmico aberrante proceden-
te de la thnica vasculosa del cristalino en
la vesicula Optica anterior impidiendo el
crecimiento adecuado del iris (1, 4).

El diagnostico de estos pacientes es cli-
nico y el tratamiento, absolutamente de-
pendiente de las anomalfas asociadas, ha-
bitualmente sintomitico. Es imprescindi-
ble la realizacién de estudios genéticos con
técnicas de bandeo de alta resolucién en
todo paciente con aniridia (10).

En los casos de enfermedad esporidica,
como el de nuestra paciente, es inexcusa-
ble una exploracién abdominal mensual y
la realizacion de ecografias renales trimes-
trales, encaminadas a la deteccidn precoz
de tumor de Wilms (16), especialmente si
presenta alteraciones citogenéticas o asocia
otras anomalias incluidas en el complejo
W.A.R.G. Casi la totalidad de tumores de
Wilms debuta entre los 2 y 3 afios de
edad, por lo que el protocolo de explora-
ciones sefialadas debe mantenetse hasta, al
menos los 3 afios (2).
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