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Conceptos actuales en Glaucoma

Glaucoma congeénito primario

Augusto B. Chafloque-Cervantes'

Resumen

El glaucoma congénito primario (GCP) o glaucoma infantil primario (GIP) es una enfermedad de poca frecuencia que
presenta cuadro clinico caracteristico con clara identidad. Por ser primario no tiene asociacién con otros sindromes y anomalias
oculares existiendo incremento de la presién intraocular (P10) por mal desarrollo de la parte excretora del drenaje del humor
acuoso, en las estructuras de la malla trabecular, ergo el GCP es producto del mal desarrollo de los tejidos del Angulo de la cAmara
anterior que embriolégicamente derivan de células de la cresta neural. Su rara presentacion, con herencia recesiva de variable
penetrancia y muy probable herencia multifactorial lo hace dificil para su estudio, seguimiento y tratamiento que, dé inicio esta
enfocado es disminuir la PIO lo mas pronto posible preparando al nifio para la cirugia. Clasicamente la cirugia inicial puede ser
goniotomia o trabeculotomia. El fracaso de estos procedimientos inserta el caso como refractario con poco protocolo estudiado y
patrimonio de las cirugias combinadas como trabeculectomia aunada a trabeculotomia, y/o trabeculectomia con aplicacién de
antimetabolitos, trabeculectomia con membrana amnioética, la colocacion de implantes o dispositivos valvulados y por altimo y
mas invasivo, los procedimientos que destruyen el cuerpo ciliar. La ética obliga a seguir estos casos hasta el final. Cuando la
cirugia no es eficiente, la rehabilitacion visual, corrigiendo los vicios de refraccion resultantes y abordardando las opacidades de
medios transparentes del ojo y finalmente debemos combatir la pérdida visual por ambliopia en todas sus formas.
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Abstract

Primary congenital glaucoma (PCG) or primary infantile glaucoma (PIG) is a rare disease that presents a characteristic
clinical picture with a clear identity. Because it is primary, it has no association with other syndromes and ocular anomalies, with
increased intraocular pressure (IOP) due to poor development of the excretory part of the aqueous humor drainage, in the
structures of the trabecular meshwork, ergo PCG is a product of poor development from the tissues of the angle of the anterior
chamber that are embryologically derived from neural crest cells. Its rare presentation, with recessive inheritance of variable
penetrance and very likely multifactorial inheritance makes it difficult for its study, follow-up and treatment that is focused on
lowering IOP as soon as possible, preparing the child for surgery. Classically the initial surgery can be goniotomy or
trabeculotomy. The failure of these procedures inserts the case as refractory with little studied protocol and is the heritage of
combined surgeries such as trabeculectomy coupled with trabeculotomy, trabeculectomy with application of antimetabolites,
trabeculectomy with amniotic membrane, placement of implants or valved devices and last and more invasive, procedures that
destroy the ciliary body. Ethics obliges us to follow these cases to the end. When surgery is not efficient, visual rehabilitation,
correcting the resulting refractive errors and addressing the opacities of the eye's transparent media, and finally we must combat
visual loss due to amblyopia in all its forms.
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Introduccion

El glaucoma congénito primario (GCP) o glaucoma
infantil primario (GIP), tiene esa denominacién debido a que su
comienzo es temprano, y muchas veces aparece desde el
nacimiento y de alli el término de congénito pero el término se
extiende hasta los 3 primeros meses, denominandose después
infantil desde los 3 hasta los 3 0 4 aflos y segiin muchos autores
juvenil hasta después de los 35 afios. El glaucoma congénito
se manifiesta al nacer en el 50%, diagnosticado en los primeros
6 meses en el 70%, y al final del primer afio en el 80% de los
casos'’. El glaucoma congénito tiene una escasa frecuencia y
constituye una patologia neonatologica de tal manera, que
pocos oftalmologos tienen la habilidad y experticia de su
manejo y por otro lado el glaucoma infantil de presentacion no
al nacimiento da tiempo para su diagnostico y tratamiento pero
aun asi, es una patologia de mal pronoéstico ya que deja secuelas
tan grave como la pérdida total de visién, mds auin si estos nifios
son ademads prematuros.

Definicion

El glaucoma congénito primario (GCP) por definicién
no asociado a otras anomalias oculares es debido a un drenaje
defectuoso del humor acuoso por desarrollo anémalo del
angulo de la camara anterior (trabeculodisgenesia). Suele ser
esporadico, pero aproximadamente el 10% de los casos son
autosOémicos recesivos con penetrancia variable. Se ha im-
plicado a varios genes, sobre todo CYP1BI1. E1 GCP es poco
frecuente, con una incidencia de 1/10.000 en la mayoria de los
casos, es mas frecuente en varones. Suele ser una enfermedad
bilateral, pero a menudo asimétrica.

Se clasifica de la siguiente manera:

- Glaucoma congénito verdadero (40%), en el que la
PIO se eleva durante la vida intrauterina.

- Glaucoma del lactante (55%) que se manifiesta antes
delos 3 afios de edad.

- Glaucoma infantil (5%) en el que la PIO aumenta a
partir de los 3 hasta los 16 afios®.

Fisiopatologia

Si bien la etiologia es desconocida, su fisiopatologia
tiene teorias interesantes, es asi que inicialmente se propuso la
presencia de una membrana muy fina que cubria el angulo
camerular la cual supuestamente bloqueaba la salida del flujo
del humor acuoso®. Los estudios de histopatologia realizadas
en busqueda de hallar esa membrana nunca pudo ser
demostrada®’. Existen otras teorias, las que apuntan a la
presencia de alguna anomalia que se forja en el desarrollo de
tejidos del angulo camerular y que se derivan de las células de la
cresta neural que finalmente llevan a una obstrucciéon de la
salida del humor acuoso por varios mecanismos; es decir, que
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podria existir insercion anterior del iris, espolon escleral
rudimentario, cambios en las mallas trabeculares y espacios
intertrabeculares, insercion de las fibras del musculo ciliar en la
malla trabecular y presencia de procesos iridianos en el angulo,
todos estos cambio han sido hallados en diversos estudio de
histopatologia. También se han encontrado defecto en el
conducto de Schlemm. Se ha logrado, con ayuda del
microscopio electronico, determinar que los cambios en las
estructuras corresponden a los fetos del sétimo al octavo mes de

s (45
gestacion™”.

Dado que la prematuridad de alguna manera se
correlaciona con la edad de presentacion de glaucoma
congénito en muchos recién nacidos prematuros nos plantea la
hipotesis que tales disgenesias van a ser motivo de investiga-
cion de los oftalmoélogos que de alguna manera se ven
involucrados en el manejo de la oftalmologia neonatologica.

Clinica

Los tres primeros sintomas y mas comunes son
lagrimeo, blefaroespasmo y fotofobia, seguidos de la disminu-
cion del brillo corneal (Figura 1). El aumento de la presion
intraocular es el signo cardinal. La excavacion glaucomatosa
del disco optico es una cambio relativamente temprano, y el
mas importante por sus efectos en la vision a futuro. El hallazgo
del aumento del didmetro de la cérnea (megalocornea ) por
encimade 11,5 mm se considera significativo (Figura2).

La presion intraocular ocular (PIO) elevada por
cualquier causa en un recién nacido o un bebé se denomina
glaucoma congénito y clinicamente se presenta con la triada
clasica ya descrita. Esto debido al edema corneal por una PIO
muy elevada (Figura 3). Estos signos no son del todo
especificos pero son muy sugestivos de glaucoma congénito y
puede aparecer antes que la cornea se torne borrosa y agrandada
denominandose en estos casos con el término de buftalmos (ojo
de buey), término descriptivo y que se refiere al agrandamiento
ocular total o global. El recién nacido presenta un didmetro de
iris visible (DIV) horizontal de 9,5-10,5 mm y la presencia de
un didmetro mayor de 11,5 mm es sugestivo de glaucoma
congénito o infantil.

La cornea transparente logra su tamafio definitivo a la
edad de 3 afios, sin embargo la cornea opaca o “esclerotica”
puede seguir creciendo hasta la edad de 10 afios. A medida que
aumenta la PIO, lamembrana de Descemet (MD) y el endotelio
subyacente finalmente se rompe dejando un borde retraido
como un rollo o cresta conocida como estrias de Haab. Esta
ruptura conlleva a edema corneal debido a que permite la
entrada del humor acuoso en el estroma corneal causando una
repentina nubosidad local o difusa. Con la reduccion exitosa de
la PIO, la opacidad de la cornea generalmente comienza a
despejarse primero en la periferia. La fotofobia aun con la PIO
normal va a persistir debido a las estrias corneales. En nifios 3 o
4 afios de edad el diagndstico es mas dificil y van a presentar un

cuadro clinico de miopia progresiva o estrabismo®.



DIAGNOSTICO Vol. 62(1)2023 ¢ Glaucoma congénito primario ® Chafloque-Cervantes, A.

Figura 1.

Figura 2. Megalocornea asimétrica y buftalmos. Figura 3. Edema corneal bilateral.

Se manifiesta al nacer en el 50% de los casos y se progresiva, por encima de 11.5 mm lo que se considera
diagnostica en los primeros 6 meses en el 70% de ellos llegando ~ significativo”.
al 80% al final del primer afio.

El signo cardinal del GCP es la presion intraocular Glaucoma juvenil
creciente y el cambio relativamente temprano y el mas
importante es la excavacion del nervio dptico (Figura 4). Las El glaucoma juvenil de angulo abierto (GJAA) es una

otras manifestaciones incluyen el aumento del didmetro enfermedad primariay afecta a personas jovenesy vendria a ser
corneal y de la profundidad de camara anterior en forma un tipo de glaucoma congénito de inicio tardio ya que se puede

Figura 4. Excavacion del nervio optico.
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presentar a partir de los 3 afios hasta 20 afios, existiendo algunas
referencias de presentacion hasta los 35 afios"”. No existe
predileccion racial y de género. Tiene una prevalencia de 1 por
cada 50 000 personas en los Estados Unidos de Norte América,
con una edad media de diagndstico de 18,5 afios y no se han
reportado ninguna asociacion sistémica. En lo referente a la
histopatologia camerular hay algunos estudios en los que se
detectan los cambios, como también otros en los que no se
puede detectar ninguna anormalidad y por lo escaso de su
frecuencia su etiopatogenia sigue siendo discutida y su clinica
tiene como caracteristica la miopizacion progresiva del ojoy la
elevacion de la PIO"". Wiggs et al., encontraron valores medios
de 1a PIO de 38,5 mm Hg y excavacion papilar aumentada en el
fondo de ojo y el estudio del angulo camerular con lampara de
hendidura y lente de gonioscopia normal y la evaluacion del
campo visual se alteran con el avance de la enfermedad.
Aparentemente, sigue el patréon de herencia mendeliana
autosémica dominante"”. El glaucoma juvenil requiere
tratamiento quirtirgico, cuya meta es mantener niveles estables
y tolerables de PIO. Recientemente, se ha demostrado que la
trabeculoplastia selectiva con rayos laser supone el posible
método a corto plazo, para el control de la PIO, aunque los
resultados son inciertos. El glaucoma juvenil primario de
angulo abierto es un trastorno raro que se desarrolla durante las
dos primeras décadas de la vida. Los pacientes afectados suelen
presentarse con presion intraocular alta, y reiteramos que
requiere cirugia. El glaucoma juvenil se puede heredar como un
rasgo autosomico dominante, y se han identificado y utilizado
genealogias grandes para el analisis genético. El gen
responsable de esta condicion, MYOC (también conocido
como el TIGR, proteina de respuesta a glucocorticoides de la
malla trabecular), codifica para la proteina miocilina y se
encuentra en el cromosoma 1923 (GLC1A)"”. Se ha
demostrado que la miocilina se expresa en la retina humana, en
el cuerpo ciliar y la malla trabecular. La proteina tiene varias
funciones y dominios, incluyendo una region homoéloga a una
familia de proteinas llamada olfatomedinas. Aunque la funcién
de la proteina y la olfatomedina dominio no se conoce, casi
todas las mutaciones asociadas se han encontrado glaucoma en
la porcion de olfatomedina de la proteina. Las mutaciones de
miocilina pueden ser secrecion incompetente y se acumulan en
el reticulo endoplasmico (RE) induciendo estrés. Estudios
recientes que utilizan un modelo de raton transgénico indican
que los compuestos que alivian el estrés del RE también pueden
reducir lamutacion asociada a elevacion de laPIO".

Diagnéstico diferencial

Aunque el diagndstico del glaucoma congénito en si no
ofrece dificultades, éste se hace dificil dadas las caracteristicas
del paciente ya que se trata de un recién nacido cuyo examen
muchas exige experticia y debe recurrirse al examen bajo
anestesia (EBA).

Basado en la clasica sintomatologia de ésta entidad,
estamos en la obligacion de descartar otras afecciones que
presentan sintomas y signos similares.
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El lagrimeo y/o epifora puede ser resultado de la
obstruccion congénita de la via lagrimal, de una posible erosion
corneal producida en el momento del parto y en las muy raras
uveitis anteriores del recién nacido.

La opacificacion corneal obliga hacer la diferencia con
otras manifestaciones congénitas y el agrandamiento de la
cornea se puede presentar en la megalocdrnea congénita
también llamada macrocdérnea, en la miopia elevada y
queratocono de presentacion precoz.

Enlo que se refiere a la excavacion papilar debe hacerse
la diferencia con el coloboma de la papila y otras malformacio-
nes congénitas como sindrome de Hurley Marfan y Axenfield a
estos ultimos se les denomina glaucoma secundario.

Tratamiento

El tratamiento es todo un reto para el oftalmdlogo
debido a su escasa presentacion y resulta un desafio cognitivo
para el especialista ya que su experiencia en glaucoma
congénito dependera del trabajo en un hospital con buena tasa
de natalidad. En todo momento, el oftalmélogo debera tener en
cuenta que en un recién nacido su organismo aun no ha
terminado de desarrollar por lo el diagnostico y tratamiento
precoz se hard a fin de permitir su mejor desarrollo para
preservar la visiéon y el campo visual que se altera por el
deficiente control de la PIO. La consulta pediatrica de por si es
complicada y mas aun si se trata del seguimiento clinico que
ésta patologia requiere y que aunado a su poca frecuencia de
presentacion, dificulta la internalizacion cognitiva y
procedimental de su conocimiento y evaluacion. En el
tratamiento en nifios, es importante tener en cuenta ademas la
catarata congénita asociada después de 3 a 4 semanas de edad e
iniciar el tratamiento para prevenir la ambliopia residual. Es
importante en el control estricto de glaucoma pediatrico
recordando que las nuevas técnicas como la paquimetria
(medicion del espesor corneal) y la tomografia de coherencia
optica son muy importantes procedimientos de apoyo en el
diagnéstico del glaucoma pediatrico™.

Tratamiento médico

El tratamiento médico es solamente temporal hasta que
llegue el momento de la cirugia para controlar el nivel de la
PIO. De seguro sera utilizado a largo plazo también en
glaucoma complicados en los que no se logra controlar la PIO
(operados refractarios) De inicio se recurre a los inhibidores de
la anhidrasa carbonica en gotas oculares como la dorzolamida
2%y la brinzolamida al 1%. En casos severos en prematuros de
muy bajo peso al nacer se puede recurrir a los inhibidores de la
anhidrasa carboénica via oral (ace-tazolamida 10-20 mg/kg
antes de la cirugia) teniendo cuidado con la acidosis metabodlica
y laletargia. Los betabloqueadores como el timolol, pueden ser
utilizados topicamente a bajas concentraciones (0,25%) ya que
éstas tienen efectos colaterales indeseables como broncoespas-
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mo, apnea y bradicardia"®. Los betas bloqueadores asociados a

los inhibidores de la anhidrasa carboénica se pueden usar cuando
no se consigue la presion objetivo.

Los analogos de las prostaglandinas, latanoprost
0.005%, travoprost 0.004% y el bimatoprost 0.03% suelen ser
eficaces pero no se recomiendan cuando existe inflamacion
ocular y finalmente los midticos como la pilocarpina, y las
drogas adrenérgicas (epinefrina) no son eficaces. A su vez los
agonistas alpha 2-adrenérgicos como la brimonidina, provocan
depresion del sistema nervioso central produciendo somnolen-
cia, hipotension y bradipnea en especial en los nifios menores
de 2 afios"”.

Tratamiento quirargico

La cirugia precoz se debe hacer a fin de evitar los dafios
oculares tales como la excavacion glaucomatosa del nervio
optico y la posterior atrofia dptica, las roturas del endotelio y la
membrana de Descemet (DM) que afectan la parte central de la
cornea y van a producir un déficit visual irrecuperable
(ambliopia por deprivacion). El cirujano debe lograr un
adecuado control de 1a PIO e iniciar la rehabilitacion visual que
aparece como complicaciones tales como la miopizacion del
0jo, opacidades de medios por cicatrices corneales y catarata
secundaria buscando una buena terapia de estimulacién visual
precoz.

El manejo quirurgico convencional tradicional, para
hacer permeable la salida del humor acuoso con una incision
angular extensa llamada goniotomia sigue siendo la cirugia de
consenso cuando la cérnea es transparente. Esta tiene que ser
modificada en casos avanzados més complejos y también
cuando la goniotomia fracasa (Figura 5). Ultimamente se ha
propuesto la combinacién de trabeculotomia y trabe-
culectomia, también la trabeculotomia en 360 grados, la

trabeculectomia aunado al uso de antimetabolitos e iniciar la
cirugia por el limbo para tener la conjuntiva con base fornix lo
que segun se refiere fomentaria un drenaje mayor y posterior
que el clasico abordaje con base limbo. Para los casos muy
especiales, dificiles o que no respon- den a estos
procedimientos descritos, se estd recurriendo a la colocacion
de implantes de valvulas que permiten la salida directa del
humor acuoso. Finalmente, debemos mencionar otras
alternativas quirirgicas y que solo producen molestias. En
estos casos se tiene que destruir anatomica y fisioldgicamente
al sistema productor del humor acuoso que se halla en el cuerpo
ciliar. Estos procedimientos llamados ciclodestructores son la
ciclofotocoagulacion transescleral y/o la endofotocoagulacion
del cuerpo ciliar. En las técnicas de cirugia con implantes, se
usa la valvula de Ahmed (VA), que es el dispositivo mas
utilizado en la actualidad. Estas valvulas tiene los modelos
pediatricos (S3 y el FP8), diferentes a los utilizados en adultos
(S2yFp7) (Figura6).

A veces en los nifios es recomendable la utilizacion de
implantes para adultos especialmente el FP7 cuyo cuerpo es de
silicén, a diferencia de la S2 que es de polipropileno. Se
recomienda utilizar implantes pediatricos en el caso de ojos
pequeflos u orbitas inmaduras. De acuerdo a la mayor parte de
los estudios la eficacia de estas valvulas se reduce en el tiempo
lo que obliga a adicionar medicacion de gotas hipotensoras.

El éxito reportado de estas valvulas esta entre 56% y
95% dependiendo de la edad del paciente y del tiempo de
seguimiento exitoso o funcionamiento de la valvula y de otros
factores"”.

Pronéstico

Lo fundamental es la precocidad del inicio del diagnds-
tico y tratamiento, el tiempo transcurrido entre la aparicion de

Figura 5. Esquema y técnica quirurgica de la goniotomia.
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Figura 6. Implante de valvula de Ahmed FP8 (pediatricas).

las primeras manifestaciones clinicas y la realizacion de la
cirugia es de suma importancia para pronosticar el resultado.
Mencién aparte merece su fisiopatologia incierta. Se le
reconoce como el mas agudo de todos los glaucomas. Su
manejo precoz y oportuno permitira reconocer su dificil
fisiopatologia en cada caso, porque todos ellos son diferentes, y
siendo asi, el abordaje terapéutico nos da la ventaja y la opcion
de comparar los diversos procedimientos médicos y
quirtrgicos descritos, teniendo como base el principio ético el
“primum non nocere”.

Conclusion

E1 GPC es causa importante de baja vision en los nifios.
Su diagnéstico, tratamiento y seguimiento es un gran reto para
todo oftalmologo. Su baja incidencia dificulta adquirir las
habilidades clinicas, para pasar a ser casi un privilegio de pocos
oftalmologos que trabajan en hospitales con servicios de alta
tasa de natalidad.

Los objetivos de su adecuado manejo son promover el
normal desarrollo de la via visual, preservarla y controlar la
PIO y el campo visual, minimizando sus complicaciones con
estrategias que son mas complejas que el glaucoma del adulto
puesto que son pacientes que recién empiezan a vivir y que les
espera una dificil integracion a la sociedad.

Por ser el mas agudo de todos los glaucomas tiene
prondstico reservado que dependera del tiempo del diagndstico
precoz y acertado y el inicio del tratamiento quirtrgico. Por lo

tanto, es de esperar al final complicaciones como la
miopizaciéon del ojo, anisometropias y como corolario
ambliopia orgénica y/o por deprivacion que debe corregirse
adecuadamente.

La responsabilidad del oftalmdlogo después de una
cirugia exitosa persiste con la prevencion terciaria que
comprende la correccién de errores refractivos, opacidades
corneales, cataratas y el abordaje de laambliopia.

El tratamiento quirurgico del GCP es en consenso el
manejo adecuado del angulo de drenaje del humor acuoso,
técnica convencional y solo variard en casos complejos y
avanzados y en cirugias con malos resultados. En estos casos
mencionados se recurre a otras técnicas como la combinacion
de trabeculotomia con trabeculectomia, la trabeculotomia en
360 grados, la clasica trabeculectomia modificada con el uso de
antimetabolitos.

Finalmente, en los casos dificiles o refractarios se
recurre al uso de valvulas de drenaje y si el caso es incontrolable
se usa la cirugia ciclodestructiva que consiste en la destruccion
del cuerpo ciliar con fotocoagulacion transescleral o con
endofotocoagulacion.

Por la narrativa descrita merece mencion especial la
escasez de trabajos de investigaciones prospectivos, aleatorios
y comparativos del GCP y como consecuencia de ello la
dificultad de encontrar la solucién méas adecuada de este grave
problema seguira en el terreno de lo especulativo y con falta de
sustento cientifico.
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