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Catarata en pacientes con trisomia 21

Dra. Narlly del Carmen Ruiz-Quintero, Dra. Cristina Villanueva-M endoza

RESUMEN

Propoésito: Determinar |as caracteristicas clinicasy €l manejo de las cataratas en pacientes con trisomia 21.

Material y métodos: Setratade un estudio retrospectivo, descriptivo, analiticoy longitudinal, en el que se revisaron pacientes
con diagnéstico de trisomia 21 y catarata en un periodo comprendido de marzo 1999 a marzo de 2001. Se agruparon las
caracteristicas clinicas en una base de datos pararealizar posteriormente andlisis con estadistica descriptiva.

Resultados: Se estudiaron 28 pacientes con sindrome de Downy catarata (49 0jos), delos cuales 18 (64.28%) fueron hombres
y 10 (35.71%) mujeres, con un rango de edad entre 6 mesesy 53 afos. La catarata fue unilateral en 25% de los pacientesy
bilateral en 75%,; la variedad congénita fue la mas frecuente. Todos los pacientes se intervinieron quirdrgicamente; la
facoemulsificacion masimplante delenteintraocul ar fuelatécnicaquirdrgicautilizada en lamayoriadelos casos.
Conclusiones: Los pacientes con trisomia 21 que presentan catarata se detectan generalmente durante laprimeradécadadela
vida. La variedad congénita es |la mas frecuente con una morfologia determinada que, en la mayoria de los casos, es una
opacidad total o pulverulenta. Latécnicaquirirgicamas utilizadafue lafacoaspiracién con lente intraocul ar.
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SUMMARY

Purpose: To determinate the clinical characteristics and therapy of cataracts in patients with trisomy 21.

Materials and methods: A retrospective, descriptive, analytic and longitudinal study was realized. Patients with diagnosis of
trisomy 21 and cataract were examined from March 1990 to March 2001. The clinical characteristics were grouped in adata
base in order to realize further descriptive analysis and statistics.

Results: We studied 28 patients with Down syndrome and cataract (49 eyes), 18 (64.28%) males and 10 (35.71%) females,
of ages between 6 months and 53 years. They presented unilateral cataract in 25% and bilateral in 75%. Congenital cataract
was the most frequent one. All patients underwent surgery. The surgical technique used was phacoemulsification with
intraocular lens implantation in almost every case.

Conclusions: The patients with trisomy 21 that presented cataract were detected during the first decade of life. The
congenital variety, with aspecific morphol ogy, was the most frequent one. In almost every case atotal opacity or pulvurulent
cataract was found. The most often used surgical technique was phacoaspiration with intraocular lens implantation.

Key words: Down's syndrome, cataract, phacoaspiration, intraocular lens.

INTRODUCCION

Latrisomia 21 es un sindrome de caracteristicas fenotipicas
determinadas. El primero en describir el cuadro clinico y
categorizar a los pacientes fue Langdon Down en 1866.
Waardenburg, en 1932, propuso que este sindrome era causa

de unaanormalidad genéticay en 1959 L gjeune, Gauthieny
Turpisdemostraron que lacausadel sindrome eralatrisomia
del cromosoma21. Losprimerosen describir lasanormalida-
des oftalmoldgicas que presentan estos pacientes fueron
Séller y Osler en 1951 (1). Este sindrome se caracteriza por
retraso mental, talla baja, hipotonia, braquicefalia, nariz pe-

Servicio de Genética. Hospital Dr. Luis Sanchez Bulnes, Asociacion Para Evitar la Ceguera en México, |AP.
Vicente Garcia Torres 46, San Lucas, Coyoacan. México DF. CP 04030. Tel 1084-1400.

180

Rev M ex Oftalmol


http://www.medigraphic.com/espanol/e1-indic.htm
http://www.medigraphic.com/medi-artemisa

Catarataen pacientescon trisomia 21

quefia y ancha, orejas de implantacion baja, macroglosia,
manos pequefias, anchas y con pliegue simiesco, en ocasio-
nes hay malformaciones cardiacas (2), gastrointestinales y
genitourinarias (3). La sobreviva de estos pacientes es de
87% aun afio y de 84% a cinco afios; buena con respecto a
otros nifios con anormalidades cromosomicas|os cual es solo
alcanzan 48% acinco afos (4).

Eslaalteracion cromosdmicamés frecuente en recién naci-
dosvivos conunaincidenciade 1.5 en 1000 (5), aunque pue-
de aumentar en relacién con la edad avanzada de | os padres
y madres con diabetes o hipertiroidismo (6). Delos pacientes
con este sindrome 95% tiene unatrisomialibrey el 5% res-
tante lo comprenden casos de traslocacién y mosaicos. El
riesgo derecurrenciade sindrome de Down serade aproxima-
damente 1% en los casos de trisomiallibre (7). Si setratade
una trisomia por traslocacion heredada el riesgo dependera
del progenitor portador de latraslocacion, si eslamadre es
de 15%, si esel padre esde 5%. En casosrarosdetraslocacion
heredada21/21, €l riesgo de hijos con trisomia 21 esde 100%.
El diagnéstico de estos pacientes se puede confirmar por
andlisis cromosdmico de bandastefiidas con tripsina-giemsa;
aungue en la mayoria de los casos las caracteristicas
fenotipicas suelen ser muy evidentes.

Por otro lado, los pacientes con sindrome de Down pue-
den presentar diversas anormalidades palpebrales como
epicanto y comisura mongoloide (46%) (8), problemas del
drenajelagrimal, queratocono (9), alteracionesenlavisién al
color (10), erroresrefractivos (miopia 22.5%, hipermetropia
20.9%, y astigmatismo 22%) (11), estrabismo (38%), anorma-
lidadesdeiris(52%) (12), retinay catarata(5,8,11). Lapresen-
cia de catarata en pacientes con sindrome de Down varia
entre 4% y 20% (13-16). Esta frecuencia incluye cataratas
congénitasy del desarrollo. En cuanto alamorfologia, Pearce
encuentra opacidades ceruleas corticales. Robb, en un estu-
dio de 21 pacientes, encuentra que las opacidades corticales
y puntiformes son las més frecuentes y aparecen entre los 6
y 10 afiosde edad (17). Jaeger refiere opacidadesen laperife-
ria de la corteza y en las areas polar anterior y posterior;
también menciona que la catarata senil se presentaen forma
mastemprana(18).

La etiopatogeniade la catarata alin no se conoce del todo.
Richard y cols. encontraron en todos sus pacientes los mis-
mos cambi os patol gi cos consistentes en proliferacion dela
capsula anterior, lesiones focales vacuolares, dilatacion de
las fibras del cristalino a nivel de la corteza, excrecencias
capsularesy placas por metaplasiafibrosa, sin demostrar con
ello que sean determinantes en este sindrome. Reddy y cols.,
en 2001, publicaron queladeficienciade glutation peroxidasa
1 causaba laformacion de cataratas ya que interviene en los
mecanismos de oxidacion del cristalino, asi como el aumento
deradicaleslibresreportado por Cengiz en 2002y lapresen-
ciadelaproteina precursorade Alzheimer que se encuentra
enel cromosoma?2l (19-22).

El diagndstico de catarata es fundamentalmente clinico.
Romain y cols. propusieron el uso de ultrasonido como un
método eficaz paraladeteccion prenatal de catarata congéni-
taen estos pacientes (23). Existen reportes de que estas cata-
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ratas pueden sufrir reabsorcion parcial o total (24); pero €l
tratamiento de la mayoria de los casos es quirdrgico y €l
momento de la cirugia se determina con base en | as caracte-
risticas fisicas de las cataratas. Keefe (25) concluye, de un
estudio con 26 ojos con cataratas de pacientes con sindrome
de Down, quelatécnicaquirurgicadefacoemulsificacion con
implante delenteintraocular y capsulotomia posterior brinda
mejores resultados (26-28) y menos complicaciones, como la
presenciade desprendimiento deretina (29) o glaucoma (30),
esto es de gran importancia ya que estos pacientes son poco
cooperadores para el manejo postquirdrgico.

OBJETIVOS

General: Determinar las caracteristicasclinicasy el manegjo de
las cataratas en pacientes con trisomia 21.

MATERIAL Y METODOS

Se trata de un estudio retrospectivo, descriptivo, analitico y
longitudinal de pacientes con diagnostico de trisomia 21 y
catarata del Hospital Dr. Luis Sanchez Bulnes de la Asocia-
cion para Evitar la Ceguera en México, en un periodo com-
prendido de marzo de 1999 a marzo de 2001. En todos los
pacientes se determinaron las caracteristicas clinicas y
morfol 6gicas delacataratamediante biomicroscopiacon lam-
para de hendidura, tratamiento establecido y rehabilitacion
postquirdrgica. Se excluyeron aquellos casos que tuvieran
expediente incompleto u otro diagndstico sindromatico. Se
definieron como variables independientes edad y sexo del
paciente, diagndstico de cataratay trisomia2l, y comovaria-
bles dependientes estado de salud general, integridad anaté-
micaocular, tipo de catarata, mangjo y refraccién, mismagque
setomo mediante esquiascopiaantesy traslacirugiaparasu
rehabilitacion, que serealizo bajo cicloplgiacon ciclopentolato
al 1%y cartilla de E iletrada para los mayores de 5 afios y
Teller paralos menores de 5 afios o que no cooperaban; defi-
nimos emetropia como aquel error refractivo que se encon-
traraentre-0.50y +0.50 de equivalente esférico (30). Los da-
tos obtenidos se vaciaron a una base de datos y posterior-
mente se analizaron mediante estadistica descriptiva.

RESULTADOS

Se revisaron 159 expedientes de pacientes con diagnostico
detrisomia 21 o sindromede Down, delos cuales 28 tuvieron
catarata y contaban con expediente completo. Fueron 18
(64.28%) pacientes del sexo masculinoy 10 (35.71%) pacien-
tes del sexo femenino; con un rango de edad de 6 meses a 53
afos, con un promedio de 17 afios + 12 afios (Cuadro 1). En
10 pacientes (35.7%) se diagnostico catarata entrelos prime-
ros 6 meses deviday los 10 afios. De los 49 ojos af ectados,
75% fueron cataratas bilaterales (21 pacientes- 42 0jos); en
48.9% fue el ojo derechoy en 51.02% fue el ojoizquierdo. Se
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Cuadro 1. Predominio por grupo de edad

Grupo de edad No. pacientes %

6 meses a 10 anos 10 35.7
11 afos a 20 anos 6 21.4
21 afios a 30 afios 6 21.4
31 anos a 40 anos 3 10.7
41 afos a 50 afios 1 3.57
Mayor a 50 afos 2 7.14

encontré que la catarataeracongénitaen 36 0jos (75.46%). 4
cataratas (8.16%) se encontraron en pacientes jovenes aso-
ciadas al uso de esteroides por blefaritis frecuentesy el res-
tante 18.36% (9 ojos) como del desarrollo.

Las cataratas presentaron las siguientes caracteristicas
clinicas: delos 49 ojos afectados, se reportaron con unamor-
fologiadeterminada 29 (59.18%) y con un grado de opacidad
sin morfol ogia especifica 20 0jos (40.81%). Las morfologias
encontradas fueron: opacidad total en 10 ojos, pulverulenta
en 6, nuclear en 4, puntiforme posterior en 4, cerdleaen 2,
sutural en'Y en 2y zonular en 1 ojo. Las cataratas en las que
se encontré algun grado de opacidad, el predominio fue es-
clerosis nuclear y opacidad subcapsular posterior.

El error refractivo presente en estos pacientes previo ala
cirugiafuede5.86 + 2.37 D y traslacirugiade2.27+ 1.19D de
equivalente esférico. Con la cirugia se mejoraron de 1 a 6
lineasde agudezavisua (Gréfical).

Todos los ojos afectados fueron intervenidos
quirdrgicamente paralaextraccion de catarata determinando
el momento idéneo delacirugiaapartir delas caracteristicas
clinicasdelamisma.

Serealiz6 en orden defrecuencia:

-Facoaspiracion mas lente intraocular en 24 pacientes

(48.97%)

-Facoemulsificacién masimplante de lente intraocular en

16(32.65%)

-Facoaspiracién maés lente intraocular mas capsulorrexis

circular continuaposterior en 5 (10.20%)

-Extraccion extracapsular maslenteintraocular en 2 (4.08%)

-Extraccién extracapsular mas lente intraocular mas

vitrectomiaanterior en 2 (4.08%).

En todos los pacientes se colocé lente intraocular de
polimetacrilato con un rango de poder de +16 D a+ 23.5D
conunaDSde+ 5D. Los poderes cal culados més frecuentes
fueron +20 D en 9 pacientes (18.36%), +21.5D en6y +23D en
también 6 pacientes.

Para completar larehabilitacion de estos pacientes tras su
cirugiaserequirio delaaplicacion de Yag laser en 2 (7.14%)
pacientes adultos a los cuales se les opacificéd la cipsula
posterior con adaptacion de su refraccion aérea, a17 (60.71%)
se les adaptd su refraccion determinada por esquiascopia
con lentes aéreosy a 3 (10.7%) se leslogro adaptar lente de
contacto, 6 (12.24%) pacientes se mantienen en observacion

Grafica 1. Agudeza visual
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ya que son pacientes menores de 5 afios que posteriormente
se les adaptara su refraccion.

DISCUSION

El sindrome de Down o trisomia 21 constituye la alteracion
cromosémica mas comun de los recién nacidos vivos. El
fenotipo esmuy caracteristicoy por o general el diagnéstico
clinico esevidente.

L os pacientes con sindrome de Down tienen una mayor
incidenciade alteraciones oculares tanto estructurales como
funcionales. A pesar de €ello, los pacientes no son valorados
por el oftalmélogo enformarutinariay solo se canalizan aque-
I1os casos en |os que se ha diagnosticado un problema espe-
cifico. Algunas de las alteraciones oculares caracteristicas
de estos pacientes no tienen un significado funcional, tal es
el caso del epicanto, laoblicuidad delahendidurapal pebral y
lasmanchas de Brushfield. En cambio, lapresenciade catara-
tatiene unarepercusién funcional importantey por ello de-
ben de ser atendidos.

De los 159 pacientes revisados con sindrome de Down,
obtuvimos 28 pacientes (17.61%) con diagndéstico de catara-
ta (49 ojos afectados); este resultado es semejante al 13%
reportado en Brasil, Espafiay Corea (13, 14, 31) o al 20%
reportado por Berk en Turquia (15), aunque difiere en casi
35% con el 55% reportado en Alemaniapor Gnady Rett (11).

La agudeza visual de estos pacientes es muy dificil de
valorar dado su falta de cooperacién, por [o que no constitu-
yeun factor determinante paradecidir el momento quirdrgico
delacatarata. Al realizar laesquiascopia, queresulté el méto-
do de mayor ayudaparacuantificar el defecto refractivo, en-
contramos que este defecto previo alacirugiaerade 5.86 £
2.37Dytraslacirugiade2.27 + 1.19 D de equival ente esféri-
co. Estos pacientes tienen una acomodacion pobre y la co-
operacion es sumamente importante para estas determina-
ciones (32, 33). De nuestros pacientes, 71.4% requirieron co-
rreccion refractiva con lentes aéreos o de contacto y este
resultado es similar al 73% reportado por Pires en 1996. En
nuestra serie encontramos que | as cataratas en estos pacien-
tes eran de origen congénito en 60%, a diferencia del 2%
reportado por Pires (30); creemos que esto se debe a que
nuestro hospital es de referenciay a que estos pacientes no
sefialan con facilidad sintomatologia, por 1o que los pacien-
tes que incluimos pudieron haber sido enviados por pedia-
tras o lasimple observacion delos padresfuelo que determi-
no que acudieran. Sélo en dos pacientes se pudo confirmar el
uso de esteroides de forma habitual por medicacion de sus
familiares paratratar blefaritis recurrentes, y en 9 pacientes
mayores de 45 afos se determind que la etiologia de la cata-
rataera de tipo senil. En laliteratura se ha reportado que en
estos pacientes la presencia de cataratas del desarrollo o
seniles se presentan mas tempranamente.

De acuerdo con lo reportado previamente por Pearce y
Hearsheim sobre la predominanciamorfol 6gicade las catara-
tas en estos pacientes, coincidimos que las mas frecuentes
resultaron ser las pulverulentas, totalesy ceruleas (30).
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Ladecision del momento quirdrgico de la catarataen es-
tos pacientes es dificil por lafaltade cooperaciény el grado
deretraso psicomotor (38), por lo queal igual quelo propues-
to por Keefe, en nuestro hospital 1a decisién del manejo qui-
rdrgico se determinapor las caracteristicas clinicasdelaca-
taratamas que por la agudeza visual dificil de valorar de es-
tos pacientes (25), y latécnicaquirdrgicaal igual quelo pro-
puesto por Goto y cols. en 1995, eslaaspiraciony colocacion
delenteintraocular paracon mejor prondsticoy mayor reha-
bilitacion (27).

L os pacientes con trisomia 21 acuden a una unidad hospi-
talariatraidos por susfamiliaresal observar algunaalteracion
gue, en lamayoriadelos casos, suele ser crénicay con mul-
tiples complicaciones por o que resultade sumaimportancia
su exploracion cuidadosay manejo oportuno (31, 34, 35) so-
bretodo en hospitales de referencia como el nuestro.

CONCLUSIONES

En los pacientes con trisomia21 |a catarata de origen congé-
nito constituye la etiol ogia més frecuente entre | os pacientes
de nuestra poblacion, y se diagnostican durante la primera
décadadelavida

Clinicamente, | as cataratas con unamorfol ogiadetermina-
da, opacidad total y pulverulenta, fueron las mas frecuentes
(60%).

La técnica quirdrgica mas utilizada fue la facoaspiracion
mas implante de lente intraocular, y el poder del lente
intraocular mas utilizado fueel de+20D.

La adaptacién de su refraccion fue determinada por
esguiascopia, que constituye el mejor método en estos pa-
cientes.

L os pacientes con trisomia constituyen una poblacién difi-
cil devalorar por su retraso psicomotor por |o que el momen-
toquirargico ideal delacatarata se debe determinar mediante
sus caracteristicas clinicas y morfol6gicas méas que por la
capacidad visual.
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