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RESUMEN

Introduccion: el coloboma es un defecto congénito del sector inferior del iris o bien, una
escotadura en el margen pupilar que otorga a la pupila un aspecto de cerradura.
Presentacion del caso: se presenta el caso de un paciente masculino de 53 afios de edad
con diagnéstico clinico de coloboma del iris en el cuadrante inferotemporal izquierdo.
Discusion: el coloboma del iris, es hasta la actualidad una condicion rara con una incidencia
de 2.4-8.0/10,000 nacidos vivos. La mayoria de las causa de este tipo de coloboma es
desconocida, y ocasionalmente puede producirse debido cirugia del ojo, traumatismo del
ojo, afecciones hereditarias, algunos se deben a un defecto genético especifico y un
pequefio numero de pacientes con coloboma tiene otros problemas hereditarios del

desarrollo.
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Conclusiones: el coloboma del iris es una entidad poco frecuente, de diagnéstico casual,

que suele ser asintomatica; es importante al hacer el diagndstico, realizar un examen fisico
bien detallado en el paciente para descartar sindromes asociados a esta malformacién
congénita.

Palabras clave: Coloboma; Iris; Pupila.

ABSTRACT

Introduction: the coloboma is a birth defect of the lower sector of the iris or a neckline in
the pupil margin that gives the pupil a locking appearance.

Case presentation: The case of a 53-year-old male patient with clinical diagnosis of iris
coloboma in the left infernotemporal quadrant is presented.

Discussion: the coloboma of the iris, is to present a rare condition with an incidence of 2.4-
8.0/10,000 live births. Most of the causes of this type of coloboma are unknown, and can
occasionally occur due to eye surgery, eye trauma, hereditary conditions, some are due to
a specific genetic defect and a small number of patients with coloboma have other
hereditary developmental problems.

Conclusions: iris coloboma is a rare, casually diagnosed entity that is usually asymptomatic;
it is important when making the diagnosis, performing a thorough physical exam on the
patient to rule out syndromes associated with this congenital malformation.

Key words: Coloboma; Iris; Pupila.

RESUMO

Introdugao: o coloboma é um defeito de nascimento do setor inferior da iris ou um decote
na margem da pupila que dd ao aluno uma aparéncia de bloqueio.

Apresentagdo do caso: E apresentado o caso de um paciente do sexo masculino de 53 anos
com diagnéstico clinico de iris coloboma no quadrante infernotemporal esquerdo.
Discussdo: o coloboma da iris, é apresentar uma condi¢do rara com incidéncia de 2,4-
8.0/10.000 nascidos vivos. A maioria das causas desse tipo de coloboma sdo desconhecidas,

e podem ocorrer ocasionalmente devido a cirurgia ocular, trauma ocular, condi¢des
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hereditdrias, algumas sdo devido a um defeito genético especifico e um pequeno nimero

de pacientes com coloboma tem outros problemas hereditarios de desenvolvimento.
Conclusdes: iris coloboma é uma entidade rara, casualmente diagnosticada que geralmente
é assintomatica; é importante ao fazer o diagndstico, realizar um exame fisico minucioso no
paciente para descartar sindromes associadas a essa malformagdo congénita.

Palavras-chave: Coloboma; Iris; Pupila.

Recibido: 8/4/2020
Aprobado: 15/4/2020

Introduccion

El término “Coloboma” (del griego koloboma, que significa limitado). Descrito en 1673 por
Thomas Bartholin, defecto que se refiere a una muesca, hueco, agujero o grieta en
cualquiera de las estructuras oculares. (1 2)

El coloboma es un defecto congénito del sector inferior del iris o bien, una escotadura en el
margen pupilar que otorga a la pupila un aspecto de cerradura. Su origen se debe a la falta
de cierre de la fisura coroidea durante la sexta semana del desarrollo, por lo que pueden
estar involucradas diversas estructuras del ojo, el iris, la retina, el cuerpo ciliar y el nervio
optico. (+3)

Su etiologia es variada, por lo que pueden generarse por causa de factores genéticos,
medioambientales o idiopaticos. Se clasifican por las caracteristicas clinicas y sus
complicaciones en tipicos y atipicos, completos o incompletos; los que afectan el segmento
posterior del ojo, pueden ser unilateral o bilateral, subdividiéndose en coriorretinianos los
que afectan al iris, cuerpo ciliar y disco dptico y los que afectan al nervio éptico. 4

El avance cientifico de la genética molecular permite el diagndstico de un nimero cada vez

mayor de alteraciones genéticas, posibilitando el conocimiento de la etiopatogenia de este
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defecto, asi se han identificado mutaciones en genes del PAX2 asociados a colobomas

aislados o asociado con defectos urogenitales. (4

El coloboma tipico que es el mas frecuente, es el que se localiza en el cuadrante inferonasal
del globo ocular; un coloboma completo, es un defecto de espesor, que abarca tanto el
epitelio pigmentario como el estroma del iris, y en dependencia si se afecta el iris de un ojo
se clasifica en unilateral, o si afecta el iris de ambos ojos entonces se clasifica de bilateral.
Los colobomas atipicos son poco frecuentes y se localizan fuera del cuadrante inferonasal
del globo ocular.Generalmente los colobomas del iris no producen sintomatologia alguna,
0 son escasos los sintomas, dentro de los que podemos senalar errores de refraccion;
algunas veces es necesario la exploracion de fondo de ojo para descartar la afeccién
coriorretiniana y del nervio dptico y que marcara el prondstico visual. &7)
Independientemente de que el coloboma del iris es poco frecuente en la poblacién, es
importante la realizacion de examenes complementarios para el diagndstico de otras
anomalias oculares y sindromes congénitos sistémicos asociados, siendo el mas frecuente
hasta en un 87 % el sindrome CHARGE (Coloboma, Alteraciones cardiacas, Atresia de

coanas, Anomalias genitourinarias y Anomalias auditivas).(® 7

Presentacion de caso

Paciente de sexo masculino de 53 afos de edad, procedente de zona urbana, con
antecedentes de ser fumador hace mas de 10 afos, antecedentes patoldgicos personalesy
familiares nada a sefialar, consulta por una pequefia lesién en forma de cuiia de color oscura
en el borde inferior del iris, localizada en el cuadrante inferotemporal ocular izquierdo; el

paciente no refiere sintomatologia alguna. (Fig.)
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Fig. Coloboma del iris, cuadrante inferotemporal del globo ocular izquierdo.

Discusion

El coloboma del iris, es hasta la actualidad una condicidn rara con una incidencia de 2.4-
8.0/10,000 nacidos vivos. En el Reino Unido la incidencia es de 0.007 % en la poblacidn total.
(/) En Estados Unidos 2, 6 / 10 000; en China 7,5 / 10 000; en Francia 1, 4 y en Espafia es de
1.3 /10 000 nacidos vivos. > 8 Reportdndose en un 3.2-11, 2 % en nifios ciegos a nivel
mundial. No existiendo registros estadisticos para la regidon Africana. Respecto a la
incidencia segln el sexo, no se han encontrado registros estadisticos significativos.
Aproximadamente el 60 % de los colobomas del iris es bilateral y puede estar acompafiando
de anomalias oculares asociadas en un 15 % de los casos, como por ejemplo macroftalmia,
enoftalmia, anisotropia, desprendimiento de retina, catarata, neovascularizacion coroidea
e hipoplasia del nervio éptico. % ?

La mayoria de las causa de este tipo de coloboma es desconocida, y ocasionalmente puede
producirse debido cirugia del ojo, traumatismo del ojo, afecciones hereditarias, algunos se
deben a un defecto genético especifico y un pequefio nimero de pacientes con coloboma
tiene otros problemas hereditarios del desarrollo. Numerosos estudios en humanos
sugieren que ciertos medicamentos y drogas utilizados durante el embarazo pueden estar
asociado con la presencia de coloboma ocular, dentro de estos se incluyen el uso de
talidomida, abuso de alcohol; Otros reportes sobre causas de coloboma del iris son la
infeccion materna causada por citomegalovirus, toxoplasma, deficiencia en vitamina E,
Radiaciones ionizantes y la hipertermia. ”)

En los ultimos anos se han reconocido que las mutaciones de diversos genes son
responsables de defectos en el desarrollo del ojo y explican del 18 al 25 % de los casos de
las malformaciones oculares severas. Para el caso especifico de coloboma del iris, estan
implicados mutaciones dominantes en los genes GDF3 y GDF6, que son miembros de la
familia de proteinas morfogenéticas de hueso, implicados en diversos aspectos del

desarrollo temprano del ojo. ©®)
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El diagndstico es eminentemente clinico al observar en la morfologia de la pupila una

irregularidad en forma de escotadura de color oscuro; para el caso de colobomas de menor
tamafio y de localizaciones atipicas, se requiere de exdmenes complementarios
especializados, como la ultrasonografia, tomografia axial computarizada o resonancia
magnética, que son de utilidad para corroborar la extensién del coloboma hasta el nervio
Optico pudiendo o no existir duplicacion del nervio dptico; también dentro de los examenes
complementarios seria de utilidad la angiografia fluoresceinica para descartar la posibilidad
de un sistema vascular doble.(> 10

En este caso el diagndstico se realizé por la observacion clinica de este defecto, tratandose
de un coloboma del iris unilateral, atipico e incompleto del cuadrante inferotemporal del
ojo izquierdo.

El prondstico depende de la extensidn del defecto hacia la region corriorretiniana y al nervio
Optico, y también de la necesidad de descartar la posibilidad de sindromes sistémicos
asociados; en este caso el prondstico es bueno al ser un coloboma del iris, que no se
extiende hacia la regidn corriorretiniana y al nervio éptico, ni estar asociado a sindromes
sistémicos y ser asintomatico.

En el tratamiento del coloboma del iris, aunque la mayoria es asintomatico, es importante
tener en cuenta que en muchas ocasiones se acompaiia de disminucién de la agudeza visual
y ambliopia en el ojo afectado; por lo que es necesario ante todo paciente diagnosticado de
coloboma en edad infantil realizar tratamiento antiambliopizante del ojo afectado. 1 En
este caso no requiere de tratamiento médico al ser asintomdtico y si de seguimiento y

control oftalmolégico periddico.

Conclusiones
El coloboma del iris es una entidad poco frecuente, de diagndstico casual, que suele ser
asintomatica; es importante al hacer el diagnéstico, realizar un examen fisico bien detallado
en el paciente para descartar sindromes asociados a esta malformacién congénita. No

necesariamente necesita de tratamiento para este defecto, a excepcion de si se acompafia
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de errores de refraccién que necesitan ser corregidos. Se debe mantener consultas

frecuentes para seguimientodel paciente.
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