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RESUMEN

Titulo: Patologia sistémica y ocular asociada a catarata congénita

Planteamiento del problema: ¢Con que frecuencia patologias sistémicas y oculares se asocian a
catarata congénita en nuestro medio?

Objetivos: Identificar patologia sistémica y ocular en pacientes con diagndstico de catarata
congeénita.

Variables. Edad, sexo, ojo afectado, alteracion ocular asociada, examenes laboratorio, ecografia,
patologia sistémica.

Tipo estudio: Observacional, retrospectivo, transversal, descriptivo

Resultados: De los 102 pacientes con catarata valorados en un periodo del 1ro de enero del
2007 al 31 de diciembre del 2008 se encontraron 47 pacientes con catarata congénita, en los
cuales 31 (65%) fueron del sexo masculino y 16 (35 %) femenino. La edad de presentacién
estuvo en un rango de 2 meses a los 13 afios, con un promedio de 3 afios 4 meses +/- 3 afios 2
meses. 16 pacientes (34%) presentaron alguna enfermedad sistémica asociada, la mas
frecuente fue el sindrome de Down 7 pacientes (43 %). Las asociaciones de alteracion ocular
fueron multiples.

Discusion La catarata congénita bilateral en este estudio es la presentacion mas frecuente, asi
como la poblacion masculina fue la més afectada. Todos los pacientes con patologia sistémica
asociada presentaron catarata bilateral a excepcion de dos.

El sindrome de Down es la cromosomopatia y patologia sisttmica mas asociada a catarata
congénita. El estrabismo se presento frecuentemente en estos pacientes.

Conclusiones: Es importante la deteccion oportuna de catarata congénita debido a que su
tratamiento tardio repercute de forma permanente en la maduracion visual. Es importante
descartara la asociacion de patologia sistémica sobre todo en pacientes varones con catarata
binocular. La capacitacidn constante de los médicos pediatras, familiares y oftalmélogos
de primer contacto es importante.
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ANTECEDENTES

La catarata congénita es una de las causas mas comunes de ceguera evitable en la
infancia, tiene una prevalencia de 15 en 10,000 nacidos vivos * El 10 % de todas las
perdidas visuales en los nifios de todo el mundo son secundarias a cataratas congénitas. Se
calcula que 1 de cada 250 recién nacidos tiene alguna forma de catarata °. El resultado final
de la vision tiene un impacto en la calidad de vida y salud del paciente pediétrico. 3. La

asociacion con enfermedad sistémica es un factor muy importante en el pronéstico visual. *.

El 60 % de la cataratas unilaterales y el 40 % de las bilaterales carecen de una causa
discernible’. Las etiologias mas frecuentes relacionadas incluyen infecciones congénitas,
trastornos metabélicos y sindromes congénitos. ®. En estudios realizados en Asia y Europa
en poblacion pediétrica se encontr6 que la causa de la catarata fue indeterminada en el 68 a
73%, traumatico en el 11.6%, secundarias a sindrome de rubeola congénita en 4.6 %y a
alteraciones genéticas hereditarias en 7.2 %’. El 56% de las cataratas congénitas son bilaterales

y el 27% se asocian a otras anomalias oculares siendo la méas frecuente el microftalmos.’

Un Estudio realizado en el hospital general de México de 54 pacientes pediatricos con catarata
congénita en 2005 demostrd que las patologias mas frecuentemente asociadas a catarata congénita

fueron el sindrome de Down sistémicamente y como patologia ocular el estrabismo.®

El signo clinico de presentacion mas frecuente de las cataratas congénitas es la leucocoria. El
75% de las cataratas congénitas de nuestro medio tardan menos de un mes en diagnosticarse desde
la manifestacion clinica. A pesar del examen pediatrico sistémico que se realiza después del
nacimiento, el diagnoéstico de catarata puede no hacerse en la primera revision. Este retraso

en la deteccién oportuna puede originar ambliopfa por privacién. °

Las principales enfermedades sistémicas asociadas a catarata congénita son trastornos
metabolicos. Dentro de estos se encuentra la galactosemia, sindrome de Fabry, enfermedad
de Wilson, hipoparatiroidismo, sindrome oculo-cerebro-renal (sindrome de Alport),

sindrome de Lowe®



Existen varios Sindromes cromosémicos que pueden asociarse a catarata congeénita.
Entre ellos se incluye sindrome de Down (Trisomia 21), Patau (trisomia 13), y sindrome de
Edwards (trisomia 18). Las cataratas pueden existir al nacer o manifiesta durante los
primeros afios. '°. Otras patologias como glaucoma secundario infantil, el sindrome de
Axenfeld Rieger, Aniridia, Peters y otras disgenecias del segmento anterior también se

pueden asociar a catarata.™ **

La galactosemia es el trastorno metabdlico mas frecuente que produce cataratas en la
lactancia, es autosomica recesiva y bilateral. EI sindrome de Fabry es un trastorno ligado al
cromosoma X, que se debe a un defecto de la a-galatosidasa A. Ocurre almacenamiento

anormal de glucoesfingolipidos en ojos, rifiones y musculo cardiaco.™

Las infecciones intrauterinas que pueden dar origen a catarata congénita incluyen
rubeola, toxoplasma, y herpes simple. La rubeola congénita incluye defectos cardiacos,
sordera y retraso mental. Entre los datos oculares se encuentran retinopatia, microftalmia,

atrofia optica, opacidad corneal y glaucoma®

Las cataratas unilaterales no suelen requerir una evaluacién sistémica extensa, es
suficiente con la historia clinica, sin embargo la bilateralidad debe incluir una historia
clinica familiar concienzuda, que incluya examenes de laboratorio como analisis de
aminoacidos urinarios, sustancias reductoras, TORCH, VDRL, concentraciones de calcio y

fosforo en la sangre, galactosa y Ferritina serica.?

La catarata en edad pediatrica tambien puede ser secundaria a alteraciones oculares

como uveitis, iridociclitis o desprendimiento de la retina y retinopatias pigmentarias. 3

En caso de manifestaciones dismoérficas la valoracion genética es muy importante. **



Durante los ultimos afios, la distribucion de catarata infantil o congénita a

cambiado, probablemente por la introduccién de la vacuna contra la rubeola. *2

Algunos de los principales diagnosticos diferenciales de catarata incluyen tumores
malignos como el retinoblastoma, enf. Coats, y colobomas corrioretinianos, entre otras

falsas leucocorias. *°

En algunos casos la presencia de catarata congénita asociada a otras alteraciones
oculares puede alertar sobre la posible presencia de patologia sistémica que requiere de
manejo. En otros mas es el padecimiento sistémico el que obliga a la basqueda de catarata
congénita. El prondstico visual después de cirugia de catarata puede verse afectado por la
presencia tanto de alteraciones oculares que por si mismas justifiquen un mal desarrollo
visual como por limitaciones en el cuidado posoperatorio o rehabilitacion visual del
paciente con deficiencias psicomotoras secundarias a padecimientos sistémicos. Por esto es
importante conocer la frecuencia con que se presentan alteraciones oculares o patologia
sistémica en el paciente con catarata congénita que potencialmente repercutan en el

resultado visual posoperatorio.



PREGUNTA DE INVESTIGACION

¢Con que frecuencia patologias sistémicas y oculares se asocian a catarata congénita en nuestro
medio?



JUSTIFICACION

El Hospital General CMN la Raza como centro de tercer nivel de atencion, recibe
primordialmente pacientes que presentan patologias complejas, ligadas a otras enfermedades o
con complicaciones. El diagndstico oportuno y tratamiento de estas patologias agregadas
repercute en el manejo de la catarata congénita y en el prondstico visual, por lo que es
importante conocer su frecuencia en nuestro medio.

OBJETIVOS
Generales:
e ldentificar patologias sistémicas y oculares asociadas con catarata congénita.
Especificos.
e Conocer el numero de pacientes tratados en el servicio de Oftalmologia pediatrica en
los dos ultimos afios por catarata congénita.
e Reconocer la presencia de patologia sistémica en estos pacientes
e Revisar las alteraciones oculares asociadas a catarata congénita
e Cuantificar la frecuencia con la que patologia sistémica y ocular se asocia a catarata
congeénita.

HIPOTESIS

No se requiere por ser un estudio descriptivo



DISENO DEL ESTUDIO

Estudio retrospectivo, transversal, descriptivo, observacional.

UNIVERSO DE TRABAJO
Pacientes con diagnostico de catarata congénita

POBLACION OBJETIVO

Pacientes con diagnostico de catarata congénita atendidos en el Servicio de Oftalmologia
Pediatrica del HG CMNR del 1° de enero del 2007 al 31 de diciembre del 2008

CRITERIOS DE SELECCION
Inclusioén:

e Pacientes de sexo masculino o femenino, atendidos en el servicio de oftalmologia
pediatrica con diagndstico de catarata congénita del 1° de enero del 2007 al 31 de
diciembre del 2008

e Tengan expediente clinico legible.

e Que el padre o tutor firme consentimiento informado de faltar en el expediente clinico
estudios de laboratorio o gabinete y/o valoracién por medicina interna pediétrica.

Eliminacion:
e Pacientes que no completen valoracion por medicina interna pediatrica y toma de
examenes de laboratorio

Exclusion:
e Pacientes cuyos padres tengan expectativas diferentes a los objetivos del estudio.

VARIABLES

a) Demogréfica
Edad al ingreso
e Definicidn conceptual: Tiempo que ha vivido una persona
e Definicidn operacional: La referida en el expediente en dias, meses o afios cumplidos.
e Escala: cuantitativa discontinua

Sexo



e Definicidn conceptual: Condicion orgénica que diferencia a una persona en masculino o
femenino.

o Definicion operacional: Referida en el expediente.

e Categorias: femenino o masculino.

e Escala: Nominal discreta.

b) De interés primario

Ojo afectado:

Definicién conceptual: region anatomica donde se encuentra la patologia en estudio
Definicion operacional: De acuerdo al expediente o revisién oftalmolégica, ojo que
presente catarata congénita y/o patologia ocular asociada

Categoria: ojo derecho, ojo izquierdo, ambos 0jos

Escala: nominal

Alteracién ocular asociada:

Definicion conceptual: presencia de otras alteraciones en el globo ocular afectado por
catarata congénita

Definicion operacional: de acuerdo al expediente o con la revision oftalmolégica que
se realice, se anotara la presencia de alteraciones en el globo ocular que presenta la
catarata congénita

Categoria: Sin otra alteracion ocular, microcornea, disgenesia del segmento anterior,
coloboma de iris, coloboma de nervio dptico, coloboma de retina, aniridia, glaucoma,
desprendimiento de retina, vitreo primario hiperplasico, atrofia Optica, nistagmus,
estrabismo, otro.

Escala: Nominal

Exdmenes laboratorio:

Definicion conceptual: Serie de pruebas quimicas que se realizan en tejidos para
conocer el estado de salud.

Definicion operacional: Se revisara en el expediente las siguientes pruebas de
laboratorio: Biometria hematica, Pruebas de funcionamiento hepatico, tiempos de
coagulacion, sustancias reductores, TORCH, VDRL, estudio de calcio. En caso de
no encontrarse se solicitaran para conocer su valor.

Categoria: Normal, alterada

Escala: Nominal

Ecografia:

Definicion conceptual: Estudio de ultrasonido ocular que tiene como utilidad la
biometria del globo ocular y la revisidn del segmento posterior del ojo cuando existen
medios turbios u opacos.



e Definicion operacional: De acuerdo al expediente, se revisard la presencia de
alteraciones en el globo ocular reportadas en el estudio de ecografia ocular. De no
encontrarse el reporte en el estudio se le realizara al paciente.

e Categoria: sin ecos intraoculares anormales. Disminucion del eje AP, aumento del eje
AP, desprendimiento de retina, desprendimiento coroideo, engrosamiento coroideo,
hemorragia vitrea, condensacion vitrea, membranas vitreas. Otro.

e Escala: nominal

Patologia sistémica:

e Definicion conceptual: Son las enfermedades que el paciente presente y que puedan
encontrarse en relacion con la presentacion de la patologia en estudio.

e Definicidon operacional: De acuerdo a la revision por medicina interna pediatrica y
con apoyo de exdmenes de laboratorio, se registrara la presencia o no de otras
patologias asociadas.

e Categoria: Ninguna. Galactosemia, sindrome de Fabry, enfermedad de Wilson,

hipoparatiroidismo,  sindrome de Alport, sindrome de Lowe, rubeola,
toxoplasma, y herpes simple, otro.

e Escala: Nominal

Edad de inicio de sintomatologia de catarata
e Definicion conceptual: Tiempo que ha vivido una persona hasta el momento en que se
noto la alteracion a nivel ocular
e Definicidn operacional: La referida en el expediente en dias, meses o afios cumplidos.
e Categoria: dias, meses 0 afios
e Escala: cuantitativa discontinua

Antecedentes familiares de catarata congénita.
e Definicién conceptual: Todos los Familiares con patologia ocular relacionados.
o Definicion operacional: La referida en el expediente clinico.
e Categorias: Si, no
e Escala: Nominal dicotomica.

TAMARNO DE LA MUESTRA

Se incluiran todos los pacientes con diagnostico de catarata congénita atendidos en el servicio
de oftalmologia pediatrica del HG CMNR del 1° de enero de 2007 al 31 de diciembre de 2008



RESULTADOS:

Se reviso el periodo de enero del 1ro de enero del 2007 al 31 de diciembre del 2008. Durante
dicho periodo se atendieron en el Servicio de Oftalmologia Pediatrica a 102 pacientes con
Diagnostico de Catarata. De estos 51 (50%) tuvieron catarata congénita. Los restantes
presentaron catarata traumatica 20 pacientes (39 %), catarata patologica 31 (61 %).

De los 52 pacientes con catarata congénita, 47 (90%) cumplieron con criterios de inclusion. Se
les solicito el consentimiento informado, se reviso el expediente y se solicito valoracion por
medicina interna.

De los 47 pacientes incluidos en el estudio, 31 (65%) fueron del sexo masculinoy 16 (35 %)
femenino con una relacion hombre mujer de 2:1.

La edad estuvo en un rango de 2 meses a los 13 afios, con un promedio de 3 afios 4 meses +/- 3
afios 2 meses. La mediana y moda fue de 2 afios.
Grafica 1. Distribucion de los pacientes con catarata congénita por grupo de edad y Género.

@ Masculino
® Femenino

hasta 1a2 3a4 5a6 7a8 9al0 1lla 13
11 afios afios afios afos afos 12 anos
meses afos

De los 47 pacientes, presentaban catarata bilateral 32 (68 %), 7 (14 %) en ojo derecho y 8
(17%) en ojo izquierdo

Siete pacientes (14 %) presentaron algun tipo de alteracion ecografica, y 10 pacientes (23 %)
tenian algun antecedente oftalmoldgico relacionado. Solamente 7 pacientes (14 %) presentaron
alguna alteracion de laboratorio en la BH, y 7 pacientes (14 %) TORCH positivo. Ningan
paciente presento serologia positiva para VDRL. El listado completo se muestra en la siguiente
tabla. Se confirmo por clinica la presencia de toxoplasmosis en 3 casos y de rubéola en 4 mas,
uno de estos ultimos ademas fue positivo para citomegalovirus.



Tabla 1. Alteraciones ecograficas y en examenes de laboratorio en los pacientes con catarata

congeénita.

Estudios Alteracion " Ndmero Porcentaje

Ecografia Disminucion eje AP 1 14 %
Aumento eje AP 2 28 %
DR 1 14 %
Membrana Gliosis 1 14 %
Sinéresis vitrea 2 28 %

Examenes de Lab BH normal 40 86 %
BH alterada 7 14 %
VDRL 0 0 %
TORCH 7 14%

Dieciséis pacientes (34%) presentaron alguna enfermedad sistémica asociada, la mas frecuente
fue el sindrome de Down con 7 pacientes (43 %). De estos, 6 (98%) presentaban catarata
congénita bilateral excepto un solo paciente, de 2 meses de edad, con catarata monocular
derecha. El listado completo se muestra en la siguiente tabla.

Tabla 2. Patologia Oftalmoldgica y sistémica en los pacientes con catarata congenita.

Patologia Numero %
Oftalmoldgicos Bilateral Unilateral
Dacrioestenosis 1 1 8 %
Glaucoma 1 4 %
Estrabismo 12 48 %
Nistagmus 7 28 %
Miopia 2 8 %
Microftalmos 1 4 %
Ant. Sistémicos | Trastorno Psicético | 1 6 %
Sx. Down 7 43 %
Trombocitopenia 1 6 %
Retraso Psicomotor | 3 18 %
Labio hendido 1 6 %
Rubeola 4 24 %
Toxoplasmosis 3 18%
Citomegalovirus 1 6 %




Del total de los 16 pacientes con enfermedad sistémica asociada a la catarata congénita, 14
(87%) presentaron catarata bilateral lo que corresponde a 14 hombres (87 %) y 2 mujeres (13
%).

Treinta y siete pacientes (78 %) fueron operados con extraccion extracapsular y 8 pacientes (17
%) con facoemulsificacion. Quedan dos pacientes en espera de intervencion quirurgica.

Once pacientes presentaron endotropia post operatoria, y 7 pacientes nistagmus. Solamente 1
paciente presento desprendimiento de retina posterior a cirugia de catarata y un solo caso de
glaucoma congénito relacionado.



DISCUSION.

La catarata congénita bilateral en este estudio es la presentacion méas frecuente, asi
como la poblacion masculina fue la méas afectada, al igual que lo reportado en la literatura
universal.

Los Reportes en la literatura universal de catarata congénita mencionan que la
asociacion a enfermedad sistémica es un factor determinante en la calidad de vida del paciente.
En este estudio todos los pacientes pediatricos con patologia sistémica, a excepcion de dos,
presentaron catarata bilateral.

El sindrome de Down es la cromosomopatia y patologia sistémica mas frecuente
asociada a catarata congénita. El estrabismo se presento frecuentemente en estos pacientes.

Otras patologias sistémicas como infecciones y trastornos metabdlicos representaron casos
menos frecuentes. De estos, la Rubéola fue la mas frecuente seguida por Toxoplasmosis.

La presencia de glaucoma asociado a catarata congénita no representa una frecuencia
importante, en este estudio solo se demostr6 un solo caso.

Un dato importante de mencionar de este estudio es que la presencia de enfermedad
sistémica relacionada a catarata por género representa casi el 87 % de los casos del sexo
masculino, es decir, demuestra que existe una mayor incidencia de hombres con catarata
binocular y asociacién de patologia sistémica.



CONCLUSIONES

Es importante la deteccion oportuna de catarata congénita debido a que su tratamiento
tardio repercute de forma permanente en la maduracion visual de los pacientes, esto
representado por la alta incidencia de nistagmus y estrabismo pos operatorio.

Es también de gran importancia el descartar la asociaciéon de patologia sistémica sobre todo
en pacientes varones con catarata binocular.

El capacitacion constante de los médicos pediatras, familiares y oftalmologos de primer
contacto es importante para que el paciente sea derivado de forma oportuna para su
atencion de forma prioritaria a fin de que se obtenga el mayor beneficio posible en cuanto a
calidad y rehabilitacién visual.



ANEXOS

I. FLUJOGRAMA v

Revision por el comité de ensefianza

v 1

Reelaboracion de protocolo de acuerdo a sugerencias

v

Aceptacion de protocolo

\ 4

Revisién de 1. Localizacion de pacientes con Dx catarata

expedientes

congeénita

2.- Cita valoracién oftalmoldgica

l

3.- Firma de consentimiento
informado

v

4.- Solicitud de laboratorio y
ecografia cuando no se encuentren en
el expediente

v

5.- Envio a Medicina Interna pediatrica

l

6. llenado de hojas de captacion de datos
7.- Andlisis estadistico

v

8.- Elaboracién de reporte final




ANEXO II. FICHA DE PACIENTE.

Nombre:

Afiliacion:

Edad:

Sexo:

Ojo afectado

AHF:

APP:

PA:

Patologia ocular:

Valoracién oftalmoldgica

Reporte ecogréfico:

BH: PFH: TP: TPT:
Sustancias reductores

TORCH

VDRL Estudio de calcio

Valoracion Medicina Interna pediétrica.




ANEXO I1l. HOJA VACIAMIENTO DE DATOS

Se anotaran de acuerdo a las categorias referidas en la descripcion de las variables.

Nombre

Afiliacion

Edad

Sex

Patol
ogia
ocula

Ojo
afec
tado

Examene
S
Laborator
ios.

Ecografia

Patologia
sistémica
asociada

Edad inicio
sintomatologia
catarata




Fecha / /

HOJA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

Estudio de Investigacion:
Patologia sistémica y ocular asociada a catarata congénita

Investigadores:
Dra. Villavicencio Torres Astrid. Medico oftalmoélogo adscrito al servicio de Oftalmologia
pediatrica del HG CMN la Raza.

Dr. Pérez Albores Fernando Javier. Medico residente del servicio de oftalmologia del HG
CMN la Raza

Este es un estudio sobre las enfermedades asociadas a catarata.

Si consiento en que participe mi familiar, es posible que se le solicite a mi familiar en diversos
momentos examenes de laboratorio que requeriran de toma de muestras de sangre. También de
valoracién por medicina interna y oftalmologia pediatrica. Tendré que acudir a todas las citas
necesarias tanto para toma de estudios como para revision, pudiendo tener que acudir en mas
de una ocasion. EI no completar los estudios y revisiones solicitados anula mi participacion en
el estudio.

Mi participacion en el estudio es independiente y no afecta el tratamiento y vigilancia que mi
paciente este recibiendo en este momento por catarata congénita. No modificara las decisiones
que el médico tratante tome en cuanto al manejo presente o futuro.

De encontrarse en mi paciente enfermedades asociadas no registradas en el expediente y que
requieran de tratamiento, se me informara y se me enviara con quien corresponda para la
atencion de mi familiar.

No recibiré remuneracion econdémica alguna por mi participacion en el estudio. No se me
solicitara que pague materiales o estudios empleados.

Toda la informacidn obtenida sera usada solo para efectos de la investigacion. La identidad
de mi paciente serd mantenida confidencial.

La participacion en el estudio es enteramente voluntaria y soy libre de rehusar a tomar parte
0 abandonar el estudio en cualquier momento, sin afectar ni poner en peligro mi atencion
médica futura.

Consiento en que mi familiar participe en este estudio. He recibido una copia de este
consentimiento y he tenido la oportunidad de leerlo. Se me explico a plena satisfaccion
todas mis dudas.



Nombre del paciente Afiliacion

Direccion del paciente

Teléfono del paciente

Nombre y firma del familiar responsable (parentesco)

Direccion del familiar

Teléfono del familiar

Nombre y firma del testigo

Direccién del testigo

Teléfono del testigo

Nombre y firma del médico



I1l. CODIFICACION DE DATOS

Sexo: M: Masculino. Ojo Afectado: I: Izquierdo
F: Femenino. D: Derecho.

Examenes de laboratorios:
BH: Biometria Hematica.
HB: Hemoglobina.
HTO: Hematocrito.
VGM: Volumen globular medio
CmHg: Concentracién media de hemoglobina corpuscular.
VSG: volumen de sedimentacién globular.

PFH: Pruebas de funcionamiento hepatico.
TGO: Transaminasa Glutamico Oxalacético
TGP: Transaminasa Glutamico Piruvico.
FA: Fosfatasa alcalina
BT: bilirrubinas totales
BD: Bilirrubina directa
BI: Bilirrubina indirecta.

HC: Historia clinica.
AHF: Antecedente Heredofamiliares
APP: Antecedentes Personales Patoldgicos.



IV. CRONOGRAMA

Actividad Marzo Abril Mayo Julio
Junio Agosto
Recoleccion de informacion y v
elaboracion de proyecto
Envio a revision comité
Reelaboraciéon protocolo
Captacién Pacientes v
Recoleccion Laboratorios v
Val. Medicina Interna pediatrica v
v

Anélisis y elaboracion de
Reporte.
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