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Resumen 

Caso clínico 

Se presenta un caso de retinosquisis congénita en un varón de 19 años con aumento de 

la presión intraocular asociada.  

 

Discusión 

Se analiza el tipo de glaucoma al que nos enfrentamos y se estudia la posible asociación 

entre ambas entidades; no descrito de forma directa hasta ahora en la literatura al 

respecto. Se discuten las opciones diagnósticas en comparación con los casos 

publicados con anterioridad. 
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Introducción 

La retinosquisis congénita es la causa más común de degeneración macular 

juvenil1, con una frecuencia aproximada de 1/15001. Se debe a una alteración en el 

cromosoma Xp22, gen XRLS1, que provoca una mutación en la retinosquisina (proteína 

que fundamentalmente actúa en la adhesión celular) 1 y como resultado se produce una 

separación de la capa plexiforme externa y de la nuclear interna cuya sintomatología 

más frecuente es la pérdida de agudeza visual en una edad comprendida entre los 5 y los 

10 años de edad1.  

Se ha encontrado relación con otras patologías1: estrabismo (30%), catarata, 

hipermetropía, velos vítreos y hemovítreo, pero muy raramente con glaucoma, y en 

general en forma de glaucoma neovascular1. Entre un 5-22% se complica con 

desprendimiento de retina y un 4-40% con hemovítreo1. 

El diagnóstico se realiza mediante la funduscopía y pruebas complementarias 

como la tomografía de coherencia óptica y la angiografía fluoresceínica, que muestran 

la esquisis, y con el electrorretinograma que muestra una reducción de la onda b con 

onda a normal1. También existen test de ADN para la detección de la mutación.  

 

Por otro lado el glaucoma pediátrico es una entidad que se cifra en 1/10000 2; 

dentro del cual el infantil se calcula aproximadamente en 2,29/100000 y congénito 1,46-

2/100000 2,10. 
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El glaucoma juvenil es aquel que aparece a partir de los 3 años de edad y se 

hereda de forma autosómica dominante, siendo relacionado con mutación del gen 

GLC1A TIGR/Myocilina, aunque también hay algunos casos no hereditarios 2,3. Se 

estima una incidencia de aproximadamente 1/200000 4. 
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Caso clínico 

Varón de 19 años, sin antecedentes sistémicos ni familiares de interés, que es 

remitido a la unidad de glaucoma por un aumento de presión intraocular bilateral. 

Estaba diagnosticado previamente de retinosquisis congénita ligada a X (RCX) y se 

hallaba en seguimiento en la unidad de retina. 

 

La exploración oftalmológica mostraba una agudeza visual de 0,4 en ambos ojos 

(AO) que no mejoraba con corrección, una presión intraocular (PIO) de 37 mmHg 

(tomada con tonómetro Perkins), una paquimetría de 542 micras en AO y resto del 

segmento anterior normal. Tanto la funduscopia como la tomografía de coherencia 

óptica (OCT) muestra un desprendimiento seroso del neuroepitelio retiniano extenso, 

hasta papila, compatible con una RCX (figura 1 y 2).  

 

El aspecto papilar, su excavación y la OCT de capa de fibras ganglionares de la 

retina (figura 4) estaban dentro de los límites de normalidad. De todos modos, en este 

caso concreto consideramos que la OCT no tiene mucha validez ya que la esquisis 

artefacta la medida del grosor de la capa de fibras. No había foseta papilar ni 

alteraciones papilares (colobomas, morning glory, etc.) (figura 1) que justificasen la 

esquisis del polo posterior. No se hallaron alteraciones en periferia retiniana. 

Fueron solicitados anticuerpos antinucleares, hormonas tiroideas y un básico de 

orina y sangre, siendo todo resultado normal.  

Se realiza una campimetría que, coincidiendo con la OCT de capa de fibras, era 

normal en AO (figura 5). La gonioscopia mostraba un ángulo abierto grado III de 

Shaffer sin neovasos ni sinequias y la ecografía no mostraba signos de desprendimiento 

coroideo ni efusión uveal. 

Ante la posibilidad de glaucoma crónico de ángulo cerrado (GCAC) se instaura 

latanoprost cada 24 horas y se programa una iridotomía ND:YAG periférica en AO, tras 

lo que presenta un ángulo abierto grado IV y unas tensiones estables de 20 mmHg en 

AO (figura 3) tras año y medio de seguimiento. 
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Discusión 

Lo primero que hay que tener en cuenta es qué tipo de subida tensional ocular 

presentaba este muchacho.  

Sabemos que, por su edad de aparición, puede tratarse de un glaucoma infantil o 

juvenil, descartando el congénito por la ausencia de anomalías corneales (megalocórnea, 

estrías de Habb) y por la gonioscopía. De ser esto cierto, y considerando la frecuencia 

de la RCX y la de estos glaucomas, estaríamos ante una probabilidad de padecer ambas 

enfermedades de 1/45000000 – 1/60000000 según estudios; quizás demasiada 

casualidad para que, además, viva en Pontevedra. 

Podría ser una hipertensión ocular ya que presenta campimetría y excavación 

papilar normal; pero las paquimetrías son normales y con la PIO tan elevada el riesgo de 

conversión a glaucoma es alto 11 (9 puntos según la calculadora de riesgo) 14 y 

preferimos tratarlo ya que en este grupo de hipertensos el NNT (number needed to treat) 

es 7 y es razonable instaurar tratamiento11. Tomando en cuenta el campo visual, 

podríamos estar ante un glaucoma preperimétrico, pero ¿de qué tipo? 

Nunca en la historia aparecía reflejada ninguna medicación sistémica ni tópica 

(corticoides por ejemplo) que nos llevase a pensar que fuese otro tipo de glaucoma 

secundario. 

La gonioscopía nos hizo pensar en un GCAC, si bien es una entidad descrita como 

excepcional en menores de 40 años y es más frecuente en mujeres y de raza asiática13. A 

su favor está el hecho de que mejorase el control tensional tras la iridotomía.  

 

La relación glaucoma-esquisis macular podemos dividirla en los siguientes 

apartados: 

1. Alteraciones congénitas del nervio óptico, como colobomas o fosetas papilares 

(éstas presentan desprendimientos serosos maculares y tienen relación con el glaucoma 

de tensión normal) 9 

2. Alteraciones adquiridas del nervio óptico: fundamentalmente las fosetas 

papilares adquiridas y la excavación glaucomatosa, que puede tener relación per sé y 

también porque puede enmascarar una foseta papilar que existiera previamente.  

Hay que señalar también como diagnóstico diferencial la Retinosis pigmentaria, 

que se asocia a edema macular y a glaucoma, y en etapas iniciales puede no presentar 

las espículas óseas típicas. 
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Dicha excavación papilar puede aparecer en el seno de diferentes tipos de 

glaucoma-GCAA, GCAC, glaucoma agudo- y al respecto hay algún estudio interesante. 

Hollander5 en 2005 muestra un caso clínico de un paciente con desprendimiento 

de retina macular seroso y GCAC OD con aumento de excavación, y propone que la 

HTO provoca una comunicación del humor vítreo con el espacio subretiniano a través 

de la excavación papilar. 

Lampert8 en 1968 ya apoya esta teoría ya que consigue, induciendo glaucomas 

agudos a monos y tiñendo el vítreo, observar cómo éste atraviesa la membrana limitante 

interna y produce diferentes tipos de desprendimientos, explicando que es debido a 

isquemia focal de las diferentes capas retinianas que permite el paso de fluido a su 

través. 

Pilon12 en 2006 también defiende la teoría de Lampert. En su caso presenta una 

retinosquisis extensa en polo posterior en un paciente con 51 mmHg de PIO y 

excavación de 0,7. 

Otros 2 pacientes, en este caso con  GCAC, describe Kahook7 en 2007, con 

esquisis peripapilar y PIOs de 32 y 28 mmHg que tras iridotomía y control tensional 

mejoraron de tal esquisis (sólo uno de ellos) y de la subida tensional. 

Por último, Zumbro 6 en 2007 relata 5 casos (3 GCAA, 1 juvenil y 1 recesión 

angular), con E/P > 0,6 asimétrica y esquisis de polo posterior, sin foseta ni tracciones 

vítreas que lo justificasen. Dos de ellos mejoraron con hialoidectomía posterior y el 

juvenil requirió trabeculectomía. 

 

3. Con nervio óptico normal 

Éste es nuestro caso. No hemos encontrado en la literatura nada que relacione 

estas 2 entidades, lo que nos lleva a cuestionar varias cosas: 

¿Es una coincidencia? ¿Realmente este chico tiene glaucoma? ¿Le ayudó la PIO a 

aumentar la esquisis ?¿Mejorará de su mácula al controlar la PIO? ¿Es seguro RCX o 

habría que confirmar con pruebas genéticas? 
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Ilustraciones 

  

Fig. 1. Funduscopía que muestra un edema macular cistoide compatible con una 

retinosquisis congénita. Obsérvese la ausencia de anomalías papilares con buen anillo 

neurorretiniano. 

 

 

Fig. 2. Esquisis de polo posterior que llega hasta la papila. 

 

Fig. 3. Gonioscopia tras iridotomía permeable. 
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Fig. 4. OCT de capa de fibras ganglionares, aunque artefactada por la esquisis, 

normal en ambos ojos. 

 

Fig . 5. Campimetría dentro de la normalidad. 

 


