sedh.org

sedh. org

DAsedh o

R E-mail: asedh
Asociacién Sindromes de
Ehlers-Danlos e Hiperlaxitud

Extraido del web de la Asociacion Canadiense del SED

Manifestaciones oculares en el Sindrome de Ehlers-Danlos (SED)

SED: El papel del colageno en el ojo

Resumen

El sindrome de Ehlers Danlos (SED) es un grupo de enfermedades hereditarias del tejido
conectivo caracterizadas por hiperelasticidad de la piel, hiperlaxitud articular y fragilidad de los
tejidos. Estos sintomas parecen ser el resultado de mutaciones genéticas que afectan a la
estructura o a la sintesis de diferentes tipos de colageno. Un 80% del ojo esta formado por
colageno. Por eso, se recomienda que las personas que padecen SED visiten, por lo menos una
vez al afio, a un optometrista o a un oftalmélogo para que les haga una exploracibn completa
de sus ojos. La finalidad de este articulo es explicar los problemas oftalmolégicos mas
frecuentes y sus sintomas. Los sintomas que se presentan en este documento aparecen en la
poblacién normal y no son exclusivos de las personas con SED. Sin embargo, debido a la
implicacion del colageno y a su funcién en el ojo, las personas con SED pueden tener una
mayor incidencia de problemas oftalmolégicos, especialmente en el SED tipo Cifoscoliosis
(conocido anteriormente como Tipo VI). Se necesita mas investigacion en este campo. Este
articulo se basa en dos presentaciones realizadas por la Dra. Stephanie Kirschbaum en la
delegacion de California del Norte de la EDNF.

El papel del colageno en el ojo

El ojo humano esta compuesto principalmente por tejido conectivo. La esclerética (el tejido
que forma la parte blanca del 0jo) es colageno en su totalidad y representa el 80% del ojo. La
cornea (el tejido transparente que cubre el ojo) también esta formada en su mayor parte por
colageno. Dado que el SED afecta al colageno y que el ojo estda compuesto principalmente de
colageno, las personas que padecen este sindrome pueden experimentar problemas oculares.
Es necesario consultar con un O6ptico/optometrista o un oftalmélogo para que realice un
examen exhaustivo del ojo de la persona afectada con el fin de establecer su historia clinica
completa y detallada. La primera evaluacion deberia incluir una historia y un examen
completos de todas las partes del ojo. La dilatacién de la pupila permite realizar un examen en
profundidad de las partes internas del ojo. Mediante la realizacion de revisiones anuales, el
meédico podra identificar cualquier cambio que se produzca. La presencia y la naturaleza de
cualquier dolor, secrecién, rojez o cambio en la nitidez visual requerirdn una valoracibn mas
exhaustiva. Por otra parte, cualquier alteracion de la visidn requiere una exploracion. Si se
producen cambios en la retina, la frecuencia de las revisiones debera ser al menos cada seis
meses. En el caso de las “moscas” (manchas que aparecen detras del cristalino del ojo,
normalmente inofensivas y no visibles en las actividades visuales normales), la frecuencia
aconsejada de revision es cada tres meses. Las personas que tienen destellos de luz deberian
comunicarselo inmediatamente a su oftalmdlogo.

Existen muchos factores que pueden provocar cambios oculares: la genética, la nutricion, el
uso de ordenadores, el medio ambiente y el agotamiento. La fuerza y la sensibilidad del
colageno del ojo parecen ser sensibles a una sobrecarga del mismo. La sobrecarga y el
agotamiento oculares estan provocados por actividades como leer durante demasiado tiempo,
ver la television o mirar a la pantalla del ordenador sin pestafiear o sin cambiar la vista de vez
en cuando o sin descansar durante un rato, después de cada hora. En el caso de la lectura,
estas pausas pueden realizarse mirando a otro sitio después de cada pagina, y dejando de leer
al cabo de una hora para realizar otra actividad durante unos minutos.

Muchos articulos han identificado sintomas oftalmolégicos en individuos o en pequefios
grupos de personas con diagnéstico de SED. Dichos resultados son los siguientes:
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= Pliegues epicanticos

= Queratocono

= Miopia alta

= Esclerdtica azul

=  Subluxacion del cristalino
= Desprendimiento de retina
= Estrias angioides

= Estrabismo

» Fistula cardtido-cavernosa
= Fotofobia

= Estafiloma posterior

= Glaucoma

= Cataratas

= Degeneracion macular

= Sindrome del Ojo Seco

Obsérvese que estos resultados también se encuentran entre la poblacién normal y que,
hasta la fecha, ningun estudio compara su incidencia en la poblacion normal con su incidencia
en personas con SED. Los principales criterios de diagnéstico de SED tipo Cifoscoliosis incluyen
fragilidad de la esclerdética y rotura del globo ocular.

Pliegues epicanticos

Un pliegue epicantico es un pliegue adicional de la piel que cubre el angulo interno del ojo.
Se produce por la hiperextensibilidad o por un exceso de piel en el parpado. Este exceso de
piel hace que se cree un pliegue en la zona mas cercana a la nariz. Los pliegues epicanticos
son comunes en personas con SED tipo Clasico y en personas de ascendencia asiatica.

Queratocono

La cérnea es la membrana transparente que cubre el globo ocular. El queratocono es un tipo
de curvatura anormal de la cérnea que se produce cuando ésta adquiere una forma conica.
Suele aparecer cuando la persona tiene entre 20 y 40 afios y hace que las imagenes se vean
distorsionadas. Se cree que es mas frecuente entre personas que sufren muchas alergias
(atdpicas). Las lentes de contacto permeables al gas suelen resultar atiles. Como ultimo
recurso, se puede realizar un trasplante de cornea. El queratocono puede provocar ceguera.

Miopia alta

La miopia alta se caracteriza porque los objetos que se encuentran a una determinada
distancia aparecen borrosos. La miopia se produce porque el ojo es demasiado alargado y la
cOrnea esta demasiado curvada, de tal forma que el punto de enfoque de los rayos de luz que
entran en la pupila se encuentra delante de la retina. Las lentes correctivas son un tratamiento
eficaz para este tipo de miopia.

Esclerdtica azul
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La esclerética es la parte blanca del ojo o la capa externa mas gruesa del globo ocular. El
aspecto azulado se atribuye a una reduccion del grosor de la esclerética. Este hecho se aprecia
con mayor claridad en el limbo (el lugar donde la cérnea se junta con la parte blanca del 0jo),
creando asi una “aureola” azul en esta zona. Esta aureola azul se hace menos prominente con
la edad y con la reduccion normal de la transparencia de la esclerética. La esclerdtica azul se
considera un trastorno frecuente en personas con osteogénesis imperfecta y en personas que
padecen SED.

Subluxacion del cristalino

El cristalino, situado detras de la pupila, dobla los rayos de luz cuando entran en el ojo, de tal
forma que hace que se enfoquen en la retina en la parte posterior del globo ocular. Las sefales
se envian al cerebro, donde se traducen en iméagenes. El cristalino se encuentra suspendido
por ligamentos que pueden subluxarse o soltarse y que, algunas veces, caen en la parte
posterior del ojo imposibilitando que la luz se enfoque en el o0jo. El cristalino est4 formado por
células epiteliales que crecen en muchas capas, como una cebolla, y durante toda la vida de
una persona. Con el envejecimiento normal, el grosor y la pérdida de elasticidad pueden hacer
que el enfoque se realice de forma mas lenta. Este hecho se conoce como presbicia o vista
cansada y lleva a la necesidad de utilizar, con la edad, gafas de aumento.

Desprendimiento de retina

La retina es la capa mas interna del ojo en la que se enfocan los rayos de luz. A medida que
los ojos se alargan o ensanchan, la retina se va encontrando mas floja que en la infancia.
Puede suceder que un trozo de retina se desprenda por si solo y quede atrapado dentro del
humor vitreo o gel interno del ojo. El desprendimiento de retina puede ir precedido por la
aparicion brusca de manchas, moscas o destellos luminosos flotando por delante del ojo y
finalmente se va extendiendo por el campo visual una “cortina”. ESTO ES UNA EMERGENCIA.
Las moscas son restos atrapados, normalmente grupos de proteinas, dentro del humor vitreo
del ojo. Casi todas las personas ven manchas y moscas que resultan ser inofensivas, pero
siempre se debe consultar con el especialista para asegurarse.

Estrias angioides

Las estrias angioides son grietas en la membrana de Bruch, que es la membrana de base y
sujecion de la retina. Las “estrias” suelen salir en forma radial desde el disco Optico y aparecen
como cambios en el color de la retina. Con la edad, la membrana de Bruch se hace mas
gruesa, pero si existe un defecto en alguna de las capas de colageno de la membrana, surgen
las estrias. Es como si metiéramos un globo sin inflar en pintura y lo dejaramos secar: a
medida que se infla el globo, van apareciendo grietas en la pintura. Las estrias angioides son
frecuentes en muchas enfermedades sistémicas, como drepanaocitosis, epilepsia, sindrome de
Marfan, enfermedad de Paget y SED.

Estrabismo

El estrabismo se produce cuando el 0jo en reposo se encuentra en una posicion distinta del
centro. Un conjunto de musculos sujeta el ojo y hace que se mantenga en su sitio y que pueda
moverse. Normalmente, ambos ojos se mueven de forma paralela. Si uno de los musculos es
mas débil que el resto, el ojo se torcera o cruzara. Si los tendones y ligamentos que se
encuentran alrededor del ojo estdn demasiado sueltos, los musculos tienen que trabajar mas y
se cansan. Los musculos hiperactivos no trabajan correctamente. Las lentes multifocales
(bifocales o trifocales) pueden ayudar a equilibrar la actividad muscular asociada al cambio de
enfoque de cerca a lejos y al revés, por ejemplo, al conducir. El prisma en las gafas correctivas
puede ayudar a dirigir la luz al punto correcto de la retina y a evitar que uno de los ojos se
cruce o se mueva sin estar sincronizado con el otro. La correccion quirdrgica del estrabismo
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puede ser mas complicada porque es dificil realizar suturas en una esclerética fina. Ademas,
puede no tener efectos duraderos si la causa es la falta de uniformidad en la elasticidad de los
tendones y ligamentos asociados al musculo del ojo.

Fistula carotido-arteriovenosa

La fistula carétido-cavernosa se parece mucho a un aneurisma. Se trata de la ruptura de un
vaso sanguineo que sangra dentro una cavidad sinusal y/o en otra parte del ojo. El flujo
sanguineo puede provocar un dafio estructural grave en el ojo. ESTO ES UNA EMERGENCIA.
Las personas afectadas comentan que es como si escucharan latir el pulso en las sienes y que
sienten un dolor en la parte frontal de la cabeza que va de lado a lado. El médico puede buscar
el latido colocando un estetoscopio en la sien y tratando de escuchar un sonido de “zumbido”.
La fistula carétido-cavernosa suele encontrarse en personas con SED Vascular, llamado
anteriormente tipo 1V, pero también son susceptibles de padecerla personas con otros tipos de
SED vy la poblaciéon en general.

Fotofobia

La fotofobia es una intolerancia a la luz o al resplandor. Las personas con ojos de color claro
son mas susceptibles de sufrir esta clase de trastorno, que puede aliviarse usando gafas
oscuras, resistentes a la luz, o con proteccién contra los rayos UV. Los casos de fotofobia
brusca deben ser comunicados inmediatamente a un especialista.

Estafiloma posterior

El estafiloma posterior consiste en un estiramiento o distorsion de la parte posterior del ojo.
El tejido de la esclerdtica forma “burbujas”, lo que da como resultado un desplazamiento
miope significativo (aumento de la miopia).

Glaucoma

El glaucoma es un aumento o cambio en la presion intraocular (PIO) que lleva a un
empeoramiento de la vision que puede variar desde pequefios cambios hasta la ceguera, asi
como a una pérdida progresiva de vision periférica. El glaucoma puede ser irreversible si se
detecta cuando los sintomas ya estdn muy avanzados. Se cree que esta provocado por la
miopia, por factores hereditarios, lesiones, diabetes o irregularidades vasculares y mecanicas.

Cataratas

Una catarata es un cristalino empafado. El tejido del cristalino pierde transparencia de forma
natural como resultado la esclerosis o0 del endurecimiento de las arterias a medida que
envejecemos. Su color se vuelve mas dorado y se va haciendo mas grueso, por lo que también
se va perdiendo vision. Las cataratas prematuras pueden producirse por una exposicion
excesiva a los rayos UV, por la diabetes o por factores nutricionales.

Degeneracion macular

La degeneracion macular se produce cuando la macula se atrofia, provocando cambios de
pigmentacion y una pérdida de nitidez en la visién. La macula, la parte mas solida de la retina,
contiene una concentraciéon elevada de receptores de la visién. Existen dos tipos de
degeneracion macular: himeda y seca. En el caso de degeneracion macular himeda, los vasos
sanguineos que se encuentran bajo la retina se rompen o agrietan. En la degeneracion macular
seca, se produce un deterioro o “desgaste” de la retina. Entre los principales factores de riesgo
se incluye una exposicion cronica a los rayos UV, el tabaco, una nutricion inadecuada y
factores hereditarios.
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Ojo seco

El ojo seco aparece cuando disminuye el revestimiento normal de lagrimas que tiene el ojo.
Este hecho puede producirse cuando no se pestafiea de forma regular o cuando el
medioambiente es seco. Los o0jos secos no deben ser tratados con lagrimas artificiales que
contengan conservantes, sino bebiendo mucha agua, pestafieando con frecuencia, aplicandose
compresas calientes sobre los ojos y/o utilizando lagrimas artificiales que no contengan
conservantes. Estas suelen estar disponibles en paquetes unidosis.

SED tipo cifoescoliosis

El SED tipo Cifoscoliosis esta causado por una reduccion en la actividad normal de la enzima
lisil-hidroxilasa, necesaria para la union de las fibrillas de colageno. Este tipo de SED puede
implicar la pérdida progresiva del tejido pigmentario del ojo. El drenaje inadecuado del fluido
del ojo puede llevar a un aumento de la presion intraocular, que facilita la aparicion del
glaucoma. En este tipo de SED también son frecuentes la fragilidad de la esclerdtica y la rotura
del globo ocular.

Conclusion

Dado que el ojo estad formado principalmente por colageno, cualquier persona que haya
tenido o tenga una enfermedad o defecto en su colageno debe prestar una atencién especial a
todos y cada uno de los sintomas oculares que experimente. Una revision ocular anual es tan
importante como un reconocimiento fisico general. La presencia y la naturaleza de cualquier
dolor, secrecién, rojez o cualquier otro cambio en la nitidez visual requieren una evaluacion
inmediata. Comience por un examen ocular llevado a cabo por un oftalmélogo o por un
optico/optometrista para establecer el perfil de salud de base de su o0jo. Si se producen
cambios en su vision o en la salud de su 0jo, consulte a su especialista lo antes posible.
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