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Descripcién del caso 1. Teniendo en cuenta los hallazgos observados en las Figuras 1

B . . ) o y 2, icudl serfa el diagndéstico mas probable?
Nifio de 4 anos derivado a consulta de oftalmologia pediatrica

por sospecha de ambliopiay alteracion bilateral del nervio éptico. a. Sindrome de morning glory
Hijo Unico de padres consanguineos, ambos clinicamente sanos, b. Foseta papilar
sin antecedentes personales de interés ni malformaciones congé- c. Coloboma-displasia del nervio 6ptico

nitas asociadas. En la exploracion oftalmoldgica, la refraccion bajo y )
. . ) d. Excavacion papilar glaucomatosa

cicloplejiafue de +1,00-1,25x 180° en el ojo derecho (OD) y -1,00

-1,00x 35°en el ojo izquierdo (Ol). La agudeza visual corregida fue 2. iCudlesla prueba complementaria mas prioritaria a continua-

de0,8enelODyde 0,03 enel Ol. No se observaron alteraciones cion?

en el segmento anterior de ninguno de los ojos. La exploracion . . .
a. Tonometria y gonioscopia

fundoscépica mostré una alteracion bilateral del nervio dptico,

, . b. Ecografia renal

cuyos hallazgos se muestran en las Figuras 1y 2. Debido a la

ambliopfa del ojo izquierdo, se inicié tratamiento oclusivo con ¢. Resonancia magnética (RM) y angio-RM craneal

una pauta de 4 horas diarias. d. Tomografia de coherencia 6ptica (OCT) macular
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Figura 1. Imagen fundoscépica del ojo derecho.

Pregunta 1. Respuesta correcta: ¢

Pregunta 2. Respuesta correcta: b

La ecografia renal evidencié ambos rifiones con dimensiones re-
ducidas para la edad del paciente y aumento de la ecogenicidad
de las pirdmides renales, hallazgos compatibles con nefrocalci-
nosis incipiente. El estudio de funcion renal mostro valores de
creatinina dentro de la normalidad (0,47 mg/dL; rango de refe-
rencia: < 0,64 mg/dL), asi como un filtrado glomerular estimado
conservado (98,64 mL/min/1,73m? valor de referencia: >60,0 mL/
min/1,73m?). Sin embargo, el anélisis de orina reveld elevacion
de la beta-2-microglobulina (3,7 pg/mL; valor de referencia
<0,3 pg/mL), un indice proteina/creatinina en el limite superior
de la normalidad (0,13 mg/mg; valor normal: <0,20 mg/mg) y
un fndice albumina/creatinina elevado (6,2 mg/mmol; valor de
referencia <3,0 mg/mmol). Se realizé ademas audiometria, cuyo
resultado fue normal, descartdndose hipoacusia asociada. No se
llevo a cabo estudio genético confirmatorio en este paciente.

Discusion

Sindrome papilorrenal

El sindrome papilorrenal (OMIM: 120330) es un trastorno
congénito con herencia autosémica dominante, causado por

variantes heterocigotas patogénicas en el gen PAX2, localizado
en el cromosoma 10g24.31"%3, Aproximadamente el 50% de las

Figura 2. Imagen fundoscépica del ojo izquierdo.

mutaciones son de novo, lo que explica la aparicion de casos
aparentemente esporadicos en familias sin antecedentes, como
el que presentamos®.

Desde el punto de vista fundoscopico, el hallazgo mas caracte-
ristico es la ausencia de vasos centrales de la retina, dado que la
mutacion de PAX2 provoca un fallo primario en la angiogénesis.
Esto produce un aspecto de excavacion central (“papilas vacan-
tes”) con una salida periférica y tortuosa de los vasos retinianos,
que con frecuencia realizan giros en horquilla sobre el anillo
neurorretiniano?®. Cabe destacar que existe cierta controversia
terminolégica: aunque histéricamente se ha utilizado el término
"coloboma del nervio dptico’, algunos autores consideran mas
apropiado el término "displasia del nervio éptico” o "excavacion
congénita del nervio éptico’, dado que el mecanismo patogénico
difiere del coloboma papilar clasico’.

La penetrancia del sindrome es elevada: las anomalias renales
(hipoplasia/hipodisplasia, displasia multiquistica, oligomegane-
fronia o rindn en herradura) se detectan en al menos el 92% de
los individuos afectados; las anomalfas oftalmolégicas, en el 77%;
y la sordera neurosensorial, en el 7%* La evaluacion sistémica
debe incluir mediciéon de la tension arterial, ionograma, urea y
creatinina sérica, andlisis de orina con valoracion de proteinuria
y ecografia renal bilateral®. Sin tratamiento, la hipodisplasia renal
progresa hacia hipertension arterial, proteinuria e insuficiencia
renal terminal con frecuente necesidad de trasplante. Por ello, la
deteccion ecografica precoz es fundamental para instaurar medi-
das nefroprotectoras (inhibidores del sistema renina-angiotensina)
y un seguimiento nefrolégico estrecho’.
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Es importante destacar que el diagnéstico es fundamental-
mente clinico: solo aproximadamente la mitad de los pacientes
con fenotipo clasico presentan mutaciones identificables en la
region codificante del gen PAX23*°, En el diagnéstico diferencial
sindromico debe considerarse el sindrome CHARGE (coloboma,
cardiopatia congénita, atresia de coanas, retraso del crecimientoy
deldesarrollo, anomalias genitourinarias y sordera)'2. Sin embargo,
a diferencia del sindrome papilorrenal, los colobomas en el sindro-
me CHARGE afectan también al iris y suelen acompanarse de un
fenotipo sistémico mas complejo, con anomalias craneofaciales
y dificultades cognitivas habitualmente ausentes en el trastorno
relacionado con PAX2®.

Diagnéstico diferencial

El sindrome papilorrenal debe diferenciarse de otras anomalias
congénitas excavadas del disco éptico.

- El glaucoma congénito cursa con excavaciéon papilar
bilateral, progresiva y de predominio vertical, asociada a
una pérdida del anillo neurorretiniano inicialmente mas
marcada en el sector inferotemporal. A diferencia del co-
loboma, la excavacion papilar es progresiva y depende del
control de la presién intraocular'.

- El sindrome de morning glory se caracteriza por una
papila en embudo con excavacién conica central, con
un penacho central de tejido glial, cambios pigmentarios
peripapilares y vasos retinianos que emergen radialmente.
Habitualmente es unilateral y puede asociarse aanomalias
cerebrovasculares (enfermedad de moyamoya) y a malfor-
maciones craneofaciales de la linea media (encefalocele
transesfenoidal). Por estas asociaciones, se recomienda
realizar pruebas de neuroimagen a estos pacientes'”.

- La foseta papilar es una depresion focal de color blanco-
grisaceo, habitualmente localizada en el sector temporal del
disco dptico, sin la excavacion descentrada caracteristica del
coloboma. La mayorfa de los casos son unilaterales, y pue-
den asociarse a desprendimiento de retina seroso en el drea
macular o a edema macular quistico. La OCT resulta de gran
utilidad para valorar la profundidady extensién de la cavidad,
asf como para valorar si existe maculopatia asociada'.

Annals d'Oftalmologia 2026;34(2):72-74

- Elcoloboma del nervio optico‘clasico" es una anomalia
congénita poco frecuente que resulta del cierre incompleto
de la porcion proximal de la fisura embrionaria durante
la sexta semana de gestacion'? Fundoscdpicamente, se
caracteriza por una papila de gran tamafio con una exca-
vacién en copa de margenes bien definidos, habitualmente
descentrada inferiormente’. La presentacion es unilateral
o bilateral con similar frecuencia, y la mayorfa de los casos
son esporadicos®.

Conclusion

El oftalmologo puede diagnosticar de manera precoz el sindrome
papilorrenal, dado que las anomalias papilares son detectables
antes de que la enfermedad renal se manifieste clinicamente’. Un
diagndstico precoz permite instaurar medidas nefroprotectoras
e identificar familiares afectados, con un impacto directo sobre
la preservacién de la funcion renal a largo plazo®.
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