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Resumen

Objetivos

Describir los hallazgos en fondo de ojos vy clinica
de dos hermanos con sindrome de Stickler.

Materiales y métodos

Se describe una evaluacion completa oftalmologi-
ca de un paciente con desprendimiento de retina
bilateral donde en la evaluacion clinica se encuen-
tran las manifestaciones tipicas del sindrome de
Stickler. Ante el interrogatorio familiar surge el
antecedente de desprendimiento de retina en el
hermano mayor sin diagnostico establecido y que
comparte el mismo fenotipo del hermano.

Conclusion

Frente a un paciente en edad pediatrica que pre-
senta un desprendimiento de retina sin anteceden-
tes de traumatismo, el sindrome de Stickler debe
ser descartado como diagnodstico diferencial. El
correcto seguimiento y consejo genético permitira
el diagndstico temprano de las lesiones tipicas en
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otros miembros de la familia, lo que podria resultar

en un oportuno tratamiento y en un mejor pronos-
tico visual. La crioterapia 360° profilactica parece-
ria ser segura, sin efectos visuales a largo plazo vy
efectiva en reducir el riesgo de desprendimiento
de retina.

Palabras claves

Desprendimiento de retina bilateral, Desprendi-
miento de retina en pediatria, sindrome de Stickler.

Abstract

Purpose

To describe the main characteristics of fundus exa-
mination and clinical findings of Stickler’s Syndro-
me in two brothers.

Materials and methods

We describe complete ophthalmologic findings in
a patient with bilateral rhegmatogenous retinal de-
tachment and systemic characteristics of Stickler’s
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Syndrome. When interrogating ancillary records
an older brother presented unilateral retinal deta-
chment without diagnosis and similar phenotypic
morphologic features.

Conclusion

All pediatric patients presenting retinal detach-
ment without a story of trauma, Stickler’s Syndro-
me must be suspected. The correct follow up and
genetic counseling will allow an early diagnosis

in other family members which could result in
prompt treatment and better visual prognosis.
Prophylaxis with 360° cryotherapy appears to be
safe, with no long-term visual effect, and effective
in reducing the risk of retinal detachment.

Keywords:
Bilateral retinal detachment, Pediatrician retinal
detachment, Stickler’s Syndrome

Introduccion

Generalidades

El Sindrome de Stickler es una enfermedad he-
reditaria del tejido conectivo que afecta ojos,
craneofacial, oido, esqueleto y articulaciones con
una incidencia de 1. 7.500- 1: 9.000. Es la forma de
presentacion mas frecuente de las alteraciones del
colageno tipo Il'y Xl y es la principal causa heredi-
taria de desprendimiento de retina '3+,

Fenotipos

El sindrome de Stickler engloba 5 fenotipos distin-

tos?3:

e Tipo 1: Gen COL2AT. Vitreo membranoso. Mega-
loftalmos congénito. Sordera. Artropatia. Paladar
hendido.

e Tipo 2: Gen COL1IAL Vitreo en cuentas. Megalof-
talmos congénito. Sordera. Artropatia. Paladar
hendido.

e Tipo 3: Gen COLTIA2. Vitreo normal. Fenotipo
ocular normal. Sordera. Artropatia. Paladar hen-
dido.

* Tipo 4: Gen COL9A1/COL9A2. Herencia recesiva.
Sordera neurosensorial. Miopia. Vitreorretinopa-
tia. Displasia epifisiaria.

e Ocular: Gen COL2A1. Vitreo membranoso congé-
nito. Megaloftalmos. Sin alteraciones sistémicas.
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Clinica

e Ocular: La caracteristica patognomaodnica es un
anormal desarrollo del vitreo, lo que da una ar-
quitectura anormal visible en la biomicroscopia
del segmento posterior. Pueden presentarse 4
tipos de configuracion: 1) Vitreo membranoso,
2) Vitreo en “cuentas”, 3) Vitreo hipoplasico, 4)
Vitreo normals.

Es caracteristica una miopia congénita, no pro-
gresiva, de alto grado, frecuentemente asociada
a astigmatismo elevado. Sin embargo, hasta un
20% de los pacientes no son miopes °.

Algunos pacientes presentan ademas cataratas
lamelares y anormalidades en el segmento ante-
rior del ojo que aumentan el riesgo de desarrollo
de glaucoma *.

LLas anormalidades retinales presentes son: de-
generacion lattice, agujeros retinales, desprendi-
miento de retina, desgarros de retina’.

El riesgo de desprendimiento de retina regmato-
geno secundario a desgarros gigantes es mayor
al 50% en todos los tipos de Stickler 2.

e Orofacial: Los pacientes presentan paladar hen-
dido y anormalidades en el paladar duro y blan-
do, hipoplasia malar, puente nasal ancho, micro
y retrognatia. El retroceso mediofacial es mas
pronunciado en nifos, en adultos la apariencia
puede ser normal 2.

e Auditivo: El compromiso auditivo es variable en los
distintos subgrupos; pudiendo presentar hipoa-
cusia neurosensorial con alteracion de frecuencias
especificas (generalmente frecuencias altas), au-
diometria plana o sin compromiso alguno.
También se presentan anomalias en la membrana
timpanica y se postula que las anormalidades cra-
neofaciales producen otitis a repeticion en estos
pacientes llevando a hipoacusia de conduccion 2.

e Musculoesquelético: Cerca del 90% de los pa-
cientes presentan anormalidades en la columna
vertebral (cifosis, escoliosis, vértebras planas,)

y alteraciones en la cabeza del fémur. También
presentan hiperlaxitud articular que se va redu-
ciendo con el paso de los afios 2.

Criterios diagnodsticos:

Anormalidades Puntos
Orofacial
Paladar hendido 2
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Caracteristicas faciales tipicas: 1
- hipoplasia malar
- puente nasal ancho

- micro/retrognatia

Auditivo

Hipoacusia neurosensorial: 2

- < 20 afos: umbral > 20 dB en
4- 8 Hz

- 20- 40 afos: umbral > 30 dB
4-8 Hz

- > 40 aflos: umbral > 40dB 4-8 Hz

Membrana timpanica supermovil 1

Ocular

Caracteristicas del vitreo y retina 2
periférica:

- Degeneracion lattice
- Agujero retinal
- Desprendimiento de retina

- Desgarro retinal

Osteoarticular

Osteoartritis demostrada 1
radiolédgicamente en < 40 afos

Alteraciones en la epifisis de la cabeza del 1
fémur

Otras: 1
- Escoliosis

- Espondilolistesis

Familiar de primer orden con Stickler 1
confirmado

Considerar Stickler en pacientes con >5 pts y al menos uno
debe ser un criterio mayor (2 pts)?

Manejo del desprendimiento de retina y profilaxis

El manejo del desprendimiento de retina regma-
tdgeno en estos casos es todo un desafio ya que
estamos frente a un paciente en edad pediatrica,
donde es mayor la incidencia de proliferacion vi-
treorretinal, compromiso macular y cronicidad,
ademas de la dificultad en la evaluacion y diagnos-
tico oportuno; se suman las dificultades propias
del sindrome de Stickler, una patologia que produ-
ce adhesiones anormales del vitreo, miopia magna
y desgarros gigantes.

En el tratamiento del desprendimiento de retina
secundario a desgarros gigantes, si bien no hay
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un tratamiento unificado, la mayoria de los auto-
res coinciden que las mayores tasas de éxito se
encuentran cuando se realiza un procedimiento
combinado de vitrectomia con colocacion de acei-
te mas buckling para los casos avanzados. Un re-
porte del Moorfields Eye Hospital donde compara
los procedimientos realizados entre 1986 y 2003
encontraron una tasa de éxito del 67% para el buc-
kling escleral y 84,2%% en la vitrectomia primaria
siendo la agudeza visual final de 0.33 y 0.32 res-
pectivamente en la escala de LogMar®.

Los pacientes con Stickler tienen alto riesgo de
pérdida visual por el DR por lo que la clave esta-
ria en la prevencion del desarrollo de desgarros
gigantes. Snead et al. publica en 2008 un estudio
de cohorte con 200 pacientes para demostrar la
eficacia de la crioterapia como profilaxis; del gru-
po sin tratamiento el 73% sufrio desprendimiento
de retina siendo el 48% bilateral, solo el 8% de los
que se realizo profilaxis bilateral con crioterapia
tuvieron un DR y un 10% en aquellos que habian
tenido un DR contralateral y se realizd crioterapia
en el ojo sano.

Caso clinico

Hermano 1

Concurre al servicio de oftalmologia del Hospital
Churruca-Visca un nifio de 10 anos de edad deriva-
do con disminucién de agudeza visual de un mes
de evolucion. Presentaba a la evaluacion oftalmo-
|6gica una agudeza visual mejor corregida de am-
bos ojos (AO) de 2/10, biomicroscopia normal, al
fondo de ojos presentaba en AO: desprendimiento
de retina inferior que comprometia macula, aso-
ciado a dialisis inferotemporal y areas de fibrosis
(imagenes 1y 2). Se decide la rapida intervencion
quirdrgica realizéndose vitrectomia con colocacion
de aceite de silicona comenzando por 0jo izquier-
do vy luego ojo derecho. El ojo izquierdo con buena
evolucion continua actualmente con aceite de sili-
cona (imagen 3). Requirid una segunda interven-
cion en ojo derecho para colocacion de buckling y
facoemulsificacion el cual a pesar de las interven-
ciones evoluciond con desarrollo de proliferacion
vitreorretinal (PVR) en polo posterior (imagen 4).
Realizando un examen sistémico mas profundo se
evidencia que el paciente presentd desde la prime-
ra infancia otitis medias a repeticion que requirio la
colocacion de didbolos, hipoacusia de tipo mixto
que fue tratada con colocacion de audifonos, pa-
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Imagen 2: Retinografia donde se observa desprendimiento
de retina inferior con compromiso foveal ojo izquierdo.

Imagen 3: Pgt/nogfaﬁa de ojo derecho posterior a las inter-
venciones. Area de PVR papilar

ladar hendido y Uvula bifida. En seguimiento por
endocrinologia por criptorquidia y baja talla.

Al examen fisico general presenta frente alta, hi-
pertelorismo ocular con proptosis, nariz redondea-
da, ambas orejas desplegadas, retrognatia, manos
con dedos ahusados. Por encontrarse fenotipo
compatible con Sindrome de Stickler se decide
derivacion a servicio de genética donde se rea-
liza estudio de aCGH (PROGENITEST) siendo el
mismo informado como cariotipo normal XY vy se
solicita completar estudio con WES trio aun pen-
diente.

.
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Imagen I: Retinografia donde se observa desprendimiento de
retina inferior con compromiso foveal ojo derecho.

Imagen 4: Retinografia del polo posterior post vitrectomia
con aceite de silicon. Polo posterior aplicado

Hermano 2

Paciente que al momento de la evaluacion de su
hermano tenia 18 afos de edad, habia presentado
un desprendimiento de retina total en ojo derecho
que habia requerido la colocacion de explante

en otra institucion a los 11 afos. Al momento de

la evaluacion presentaba: AVMC de NPL en OD

vy 10/10 en Ol, biomicroscopia del segmento an-
terior OD: seclusion pupilar, catarata completa,
ojo izquierdo sin particularidades. Fondo de ojos
no evaluable en OD por falta de transparencia de
medios y en Ol, zonas de adhesiones vitreas en la
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base. Ecografia OD: acortamiento del largo axial
y desprendimiento de retina con poca movilidad
(imagen 5). Dado el antecedente de desprendi-
miento de retina en ojo contralateral, mas el ante-
cedente de desprendimiento de retina bilateral en
su hermano se decide la realizacion de fotocoagu-
lacion laser diodo 3602 en periferia (imagenes 6 y
7). Se realiza seguimiento del paciente por 3 anos
donde no presenta lesiones nuevas en periferia y
la retina continua aplicada.

En la evaluacion sistémica usaba audifonos por
hipoacusia neurosensorial y facies tipicas del sin-
drome de Stickler.

Imagen 5: Ecografia ojo derecho. Largo axil disminudio, plie-
gues conoideos, ecos de alta reflectividad con poca movili-
dad compatible con desprendimiento de retina cronico.

Discusioén

Todo paciente en edad pediatrica que se presente
con desprendimiento de retina no traumatico debe
ser considerado un posible sindrome de Stickler,
sobre todo en presencia de miopia elevada, alte-
raciones del vitreo vy lesiones en retina periférica;
aungue si bien esas son las caracteristicas mas
distintivas del cuadro, el mismo engloba un im-
portante numero de pacientes con manifestacio-
nes leves, que presentan el compromiso ocular
como Unica manifestacion 2. Por tratarse de una
colagenopatia con manifestaciones sistémicas el
abordaje interdisciplinario es fundamental. Los
criterios diagndsticos clinicos fueron propuestos
para el sindrome de Stickler tipo | pero aun no
Imagen 6. Retinografia polo posterior ojo izquierdo sin alte- estan validados ?, aun asi el diagndstico sigue sien-
raciones. do clinico si bien los estudios genéticos permiten
confirmar el diagndstico y asi poder establecer el
pronostico vy el correcto seguimiento del paciente
y sus familiares. Los desprendimientos de retina en
edad pediatrica tienen un peor prondstico que los
adultos debido a la alta incidencia de proliferacion
vitreorretinal, compromiso macular y curso cronico
' El manejo es igualmente complejo debido a la
dificultad en la evaluacion de los pacientes, retraso
en el diagndstico vy dificultad en el cumplimiento
de la terapéutica .

Los pacientes con sindrome de Stickler, sobre todo
los tipo | tienen alta prevalencia de desprendi-
miento de retina bilateral, siendo la principal causa
de morbilidad del sindrome y pudiendo llevar a la
ceguera'. La profilaxis con crioterapia 3602 pos-
terior al ecuador parece ser una alternativa segura,
efectiva, con pocos efectos adversos *.

Si bien el abordaje quirdrgico del desprendimiento
de retina sigue siendo complejo y muchas veces

Imagen 7: Retinografia de retina periférica donde se obser-
van areas de atrofia corioretinal compatibles con disparos de
laser. requiere mas de un procedimiento, buenos re-
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sultados anatdmicos vy visuales pueden ser con-
seguidos con las técnicas modernas de cirugia
vitreorretinal ®>. Por ultimo, cabe destacar que el
diagnodstico y tratamiento oportuno permitiran
mejores resultados visuales disminuyendo la mor-
bilidad de la enfermedad.
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