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Patologia del nervio éptico
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El nervio éptico puede verse afectado
por diferentes procesos patoldgicos. El
mas frecuente de ellos es el glaucoma,
enfermedad relacionada con la presion
intraocular. El resto de las patologias,
que podriamos denominar no-
glaucomatosas del nervio éptico pueden
clasificarse en: vasculares, inflamatorias,
toxico/nutricionales, compresivas/
infiltrativas, hereditarias y traumaticas.

Puntos clave

¢ La alteracion funcional del nervio éptico se
caracteriza por pérdida de agudeza visual,
alteracién en la visién cromaética y defectos
campimétricos, un defecto pupilar aferente
y, aunque en algunos casos el aspecto
oftalmoscdpico del nervio éptico es normal, en
otros se puede presentar un edema del nervio o
una atrofia y palidez del mismo.

o Las neuropatias dpticas inflamatorias son
frecuentes en la practica clinica e incluyen
patologias desmielinizantes, infecciosas y
autoinmunes.

* En todo paciente con neuritis dptica debemos
solicitar resonancia magnética nuclear
para descartar la existencia de patologia
desmielinizante sistémica asociada.

* Laisquemia es la causa més frecuente de
neuropatia dptica en sujetos mayores de 50 afios.

¢ Laisquemia del nervio éptico puede afectarlo
en su parte mas anterior (neuropatia optica
isquémica anterior, o NOIA) o en la porcién
intraorbitaria (neuropatia dptica isquémica
posterior, o NOIP).

¢ Las neuropatias dpticas hereditarias constituyen
un grupo de patologias del nervio dptico
que pueden ser heredadas con diferentes
patrones (autosémico dominante, autosémico
recesivo, ligado al cromosoma X o con herencia
mitocondrial materna).

| nervio dptico o segundo par craneal es el en-
E cargado de la transmisién del estimulo visual,

que, generado en la retina, ha de llegar a la cor-
teza cerebral occipital para su procesamiento sensorial.
Este nervio puede verse afectado por diferentes proce-
sos patoldgicos. El méas frecuente de ellos es el glauco-
ma, enfermedad relacionada con la presion intraocular.
El resto de las patologias, que podriamos denominar
no-glaucomatosas del nervio 6ptico, pueden clasificar-
se en: vasculares, inflamatorias, toxico/nutricionales,
compresivas/infiltrativas, hereditarias y traumaticas.

La alteracion funcional del nervio éptico se caracteri-
za por un déficit en la visién (pérdida de agudeza visual,
alteracion en la visién cromética y defectos campimétri-
cos), un defecto pupilar aferente y, aunque en algunos
casos el aspecto oftalmoscédpico del nervio éptico es
normal, en otros se puede presentar un edema del ner-
vio o una atrofia y palidez del mismo.

La historia clinica es fundamental para orientarnos
en esta patologia, por lo que se ha de insistir en aque-
llos aspectos que maés nos facilitan el diagnéstico di-
ferencial, como el patréon de la pérdida visual (aguda,
subaguda, cronica o progresiva). También deberemos
indagar sobre la presencia o ausencia de otros hallaz-
gos neuroldgicos como dolor, proptosis o alteraciones
de la motilidad ocular. En cuanto a las pruebas com-
plementarias que valoraran la funcionalidad y el estado
anatémico del nervio, se encuentran la campimetria, las
pruebas que evallan la vision cromética, las de neuro-
imagen, las pruebas electrofisiolégicas y aquellas otras
que valoran el espesor de la capa de fibras nerviosas
retinianas y la papila.

Realizando una correcta integracién de los hallazgos
de la exploracién fisica con los datos de la historia clini-
cay las pruebas complementarios tendremos, en la ma-
yoria de las ocasiones, una orientacién muy aproximada
sobre la entidad clinica a la que nos enfrentamos.

A continuacién describiremos brevemente las princi-
pales entidades clinicas que pueden afectar al nervio
Sptico.

Neuropatias opticas inflamatorias

Las neuropatias dpticas inflamatorias son frecuentes en
la préactica clinica e incluyen patologias desmielinizan-
tes, infecciosas y autoinmunes. El tratamiento varia con
la etiologia y, afortunadamente, los nuevos estudios
clinicos multicéntricos como el ONTT (Optic Neuritis
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Treatment Trial)' nos han ayudado a realizar un mejor
manejo de de estas enfermedades.

Todas las entidades comparten un espectro clinico
similar. Las manifestaciones clinicas incluyen disminu-
cién de la agudeza visual, alteracién de la percepcion
del color, alteraciones campimétricas variables, defecto
pupilar aferente relativo si la patologia es unilateral y
posibles cambios en el aspecto de la cabeza del nervio
Optico (edema o atrofia con palidez).

Neuropatia 6ptica desmielinizante

Neuritis 6ptica aguda

El término neuritis dptica suele reservarse para la des-
mielinizacion del nervio dptico?. Es una patologia que
afecta mas frecuentemente a mujeres jovenes y tiene
una incidencia de 5 de cada 100.000 habitantes. Tipica-
mente el paciente acude por pérdida de vision ocular
aguda monocular y dolor con los movimientos oculares.
El rango de pérdida visual puede variar de muy leve a
grave. El dolor ocular ocurre en aproximadamente el
90% de los pacientes®. En neuritis unilaterales existi-
ra un defecto pupilar aferente relativo. La mayoria de
las neuritis épticas son retrobulbares, es decir, el as-
pecto funduscdpico del nervio éptico serd normal en
el estadio agudo de la enfermedad (fig. 1). El defecto
campimétrico més frecuentemente encontrado es una
pérdida de sensibilidad media y la visién de los colo-
res estard afectada®. Los potenciales visuales evocados
mostrarédn un retraso de la latencia. En todo paciente
con neuritis 6ptica debemos solicitar resonancia mag-
nética nuclear (RMN) para descartar la existencia de pa-
tologia desmielinizante sistémica asociada y es un mar-
cador de riesgo para el desarrollo de esclerosis multiple®.
Si la RMN muestra al menos 3 lesiones desmielinizantes,
la incidencia de esclerosis multiple a los 5 afios es de

m Neuritis éptica retrobulbar
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aproximadamente el 50%, mientras que si la prueba
arroja un resultado normal, la incidencia desciende a un
15%%4. En la esclerosis multiple aparecen lesiones en la
sustancia blanca periventricular, nervio éptico, quiasma,
tallo, médula y cerebelo (fig. 2). Las lesiones activas se
realzan con gadolinio. Si realizamos una prueba que nos
permita cuantificar la capa de fibras nerviosas retinianas
(CFNR) veremos que en la fase aguda aproximadamen-
te la mitad de los pacientes mostrarédn un aumento de
espesor de la CFNR y que durante los 6 primeros meses
de seguimiento existe una pérdida significativa de fi-
bras nerviosas®. El liquido cefalorraquideo mostrara au-
mento de las inmunoglobulinas G y habra presencia de
bandas oligoclonales.

El diagndstico se basa en la clinica y en los hallazgos
de la exploracién complementaria comentados. Es im-
portante resaltar que la patocronia tipica de la neuritis
Optica de etiologia desmielinizante consiste en un co-
mienzo agudo, seguido de un empeoramiento progre-
sivo de entre 7 a 10 dias aproximadamente, tras de otro
periodo de estabilidad funcional (de aproximadamente
la misma duracién que el anterior), seguido de un pe-
riodo de recuperacion, de duracién y cuantia variables.

Debemos descartar otras entidades si el caso es atipi-
co, es decir, si el paciente se encuentra fuera del rango
de edad, si la patocronia no sigue un patrén tipico, si se
trata de una neuritis bilateral y simultanea o si encon-
tramos clinica atipica. El prondstico visual es, en gene-
ral, bueno. El paciente comienza a recuperar agudeza
visual a las dos semanas del inicio de los sintomas, y la
prolongacién de la sintomatologia en el tiempo debe
alertar al médico sobre la posibilidad de que se trate
de otro proceso.

El tratamiento se basa en los resultados del estudio
multicéntrico ONTT“. La instauracién de megadosis de
esteroides por via intravenosa (1g/kg/dia) durante tres
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dias ha demostrado que acelera la recuperacién visual
de estos pacientes. Otros estudios como el CHAMPS o
el ETOMS® 7 han establecido la utilidad del tratamiento
inmunomodulador en la esclerosis multiple establecida
segun los criterios de McDonald.

Mielitis transversa (enfermedad de Devic)
La neuropatia dptica asociada a mielitis transversa cursa
con una neuropatia éptica bilateral grave que ocurre en
adultos jévenes con un prondstico menos predecible
que en el caso de la neuritis optica. El diagndstico se
basa en los siguientes criterios diagndsticos: lesiones
espinales contiguas de al menos 3 segmentos de longi-
tud, RMN no compatible con esclerosis multiple y sero-
positividad de NMO-IgG (aquaporina 4)%.

El tratamiento inicial son los corticoides. También se
encuentran entre los tratamientos la plasmaféresis y los
inmunomoduladores.

Neurorretinitis

La neurorretinitis es propia de adultos jovenes y el pa-
ciente presenta pérdida de agudeza visual indolora.
Encontramos un defecto pupilar aferente relativo, y en
la exploracién funduscépica se aprecia un edema de la
papila, asi como exudados en la méacula con forma de
estrella (fig. 2). La etiologia es infecciosa o autoinmune.
En clinica, la causa més frecuentemente identificable es
la enfermedad por arafiazo de gato (Bartonella hense-
lae). Otros agentes patoldgicos son sifilis, enfermedad
de Lyme, toxocariasis o toxoplasmosis?. El prondsitico
visual es excelente.

Neuropatias 6pticas isquémicas

La isquemia es la causa mas frecuente de neuropatia
Optica en sujetos mayores de 50 afos, con una inciden-
cia estimada de entre 2,3 y 10,2 por cada 100.000 ha-
bitantes (forma no arteritica)®. La isquemia del nervio
Optico puede afectarlo en su parte més anterior (neuro-
patia optica isquémica anterior, o NOIA) o en la porcion
intraorbitaria (neuropatia éptica isquémica posterior, o
NOIP)?. La NOIA es la forma mas comun y ésta puede
a su vez subdividirse en arteritica y no arteritica, lo cual
tiene importantes implicaciones en el prondstico del
paciente, tanto desde el punto de vista ocular como sis-
témico. Las formas posteriores pueden verse tras dismi-
nuciones agudas de la tensién arterial, o en la anemia.

Como ya se ha comentado, es basico e imprescindible
diferenciar si nos encontramos frente a una patologia
arteritica o no arteritica y para ello hemos de solicitar
en todo paciente con neuropatia éptica isquémica una
velocidad de sedimentacién globular (VSG).

Neuropatia 6ptica isquémica anterior
Comienza de forma brusca con una pérdida de cam-
po visual variable, pero tipicamente altitudinal (mas
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frecuente afectando al hemicampo inferior) indolora
y el defecto funcional suele permanecer estable en el
tiempo si bien, en ocasiones, se pueden observar leves
fluctuaciones del defecto en los primeros tres meses. La
agudeza visual suele encontrarse bastante disminuida.
Encontraremos un defecto pupilar aferente y en el fon-
do de ojo observaremos edema de papila, generalizado
o segmentario, con hemorragias y exudados? (fig. 3).

Neuropatia dptica isquémica anterior

no arteritica o idiopdtica

Representa el 90% de las formas anteriores y probable-
mente sea secundaria a una enfermedad de pequefios
vasos de las arterias ciliares posteriores, que da como
resultado una hipoperfusién del nervio éptico seguido
de un infarto del mismo en su porcidon mas anterior.

Existen una serie de factores de riesgo asociados como
son hipertensién arterial, diabetes mellitus, hiperlipidemia,
situaciones asociadas a hipovolemia o algunos farmacos
como sildenafilo, sumatriptdn o amiodarona. Ademas, tam-
bién podemos hablar de dos factores inherentes al nervio
Sptico, como son las papilas sin excavacién papilar fisiol6-
gica (denominada "papila en riesgo”) y la sensibilidad del
tejido nervioso a la disregulacion hemodinamica®.

Tipicamente el paciente nota una pérdida indolora y
aguda del campo visual, que como en el caso anterior es,
con frecuencia, altitudinal inferior, que suele ser percibi-
da por el paciente por la manana al despertarse, ya que
la disregulacion hemodinédmica podria aumentar por la
noche al producirse una hipotensién arterial marcada.

El diagndstico inicial es de presuncion y no se confir-
ma hasta transcurridos dos meses, cuando se ha resuel-
to el edema del disco éptico y ha aparecido una palidez
difusa o sectorial del nervio éptico con estrechamiento
arteriolar. Si la evolucién no es la mencionada, debe-
mos descartar otras patologias.

m Neuropatia 6ptica isquémica
anterior
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El prondstico visual es malo y la agudeza visual suele
permanecer estable en el tiempo. El riesgo de bilatera-
lizacion es de aproximadamente un 15%, apareciendo
en ese caso una imagen de edema de un nervio éptico
con atrofia ptica contralateral (seudo Foster-Kennedy).
Para evitar esa bilateralizacién hemos de controlar los
factores de riesgo cardiovasculares y, sobre todo, des-
cartar que no nos encontremos frente a una forma arte-
ritica, solicitando sisteméaticamente una VSG y una pro-
teina C reactiva (PCR) en todos los pacientes.

No existe en la actualidad un tratamiento especifico
para esta patologia. Recientemente Hayreh ha postu-
lado el efecto beneficioso de los corticoides sobre la
agudeza visual en esta entidad, pero su uso no se ha
hecho extensivo'™.

Neuropatia optica isquémica
anterior arteritica
Esta entidad representa aproximadamente el 5% de las
NOIA y suele asociar otras manifestaciones clinicas re-
lacionadas con la arteritis de células gigantes (arteritis
de la la temporal o de Horton) tales como cefalea (lo
mas frecuente), claudicacion mandibular, hipersensibili-
dad del cuero cabelludo o del &rea temporal, artralgias,
pérdida de peso, fiebre, anorexia o mialgias'. El 20%
de las NOIA arteriticas no presentan sintomatologia
sistémica. Tipicamente ocurre en sujetos ancianos con
una pérdida de agudeza visual muy grave que ocasio-
nalmente esta precedida por pérdidas visuales transito-
rias. El disco éptico se encuentra pélido con frecuencia
y puede haber signos de isquemia coroidea (fig. 4). El
nervio optico del ojo adelfo presenta una excavacion
normal’?.

El paso mas importante en el manejo de toda NOIA
es descartar la causa vasculitica; por ello, como ya se
ha comentado, se solicitaran una VSG y una PCR en to-

m Neuropatia 6ptica isquémica
anterior arteritica
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dos los pacientes afectos de esta entidad''. Los valores
de ambos pardmetros se encuentran elevados en esta
patologia. La VSG se puede ver alterada por otros pro-
cesos no vasculiticos, por lo que la PCR afiade espe-
cificidad y sensibilidad a la prueba. El diagndstico de
confirmacién es la biopsia de la arteria temporal en la
que encontraremos una vasculitis granulomatosa.

Se trata de una urgencia oftalmoldgica, por lo que es
esencial iniciar el tratamiento precoz en estos pacientes
(sin esperar a los resultados de la biopsia) para evitar
el riesgo de complicaciones sistémicas o la bilaterali-
zacién de la patologia (un tercio de los casos no tra-
tados). El tratamiento se basa en la administracion de
corticoides a dosis altas (via sistémica u oral) durante
un periodo largo de tiempo, monitorizando al paciente
mediante la VSG'.

Neuropatia optica isquémica

anterior incipiente

Se trata de una entidad clinica descrita recientemen-
te, en la que hay un edema del nervio dptico unilateral
asintomatico. En la evaluacion ocular, neuroldgica, he-
matoldgica y sistémica no se encuentran otras posibles
causas de edema asintomatico. En un 25% de los pa-
cientes existe una evolucion hacia la forma no arteritica
con alteraciones en el campo visual. Entre los factores
de riesgo también se encuentran el disco 6ptico peque-
fio y la hipotension arterial nocturna'.

Neuropatia 6ptica isquémica posterior

Es una entidad relativamente rara y con frecuencia bi-
lateral. El paciente presenta una pérdida de agudeza
visual sin edema del disco éptico que evoluciona a atro-
fia éptica. En general, suele presentarse en el contex-
to clinico de una hipotensién sistémica marcada o una
anemia, por ejemplo, que pueden ocurrir tras pérdidas
sanguineas. Otras causas a descartar, dependiendo del
contexto clinico del paciente son las vasculiticas (arteri-
tis de la temporal, panarteritis nodosa o lupus eritema-
toso sistémico)’.

Neuropatias 6pticas hereditarias

Estas neuropatias constituyen un grupo de patologias del
nervio optico que pueden ser heredadas con diferentes
patrones (autosémico dominante, autosémico recesivo,
ligado al cromosoma X o con herencia mitocondrial ma-
terna) y deben considerarse en el diagnéstico diferencial
tanto de las pérdidas visuales congénitas como de las
adquiridas, sobre todo en pacientes jovenes™. El examen
clinico de todas ellas muestra una pérdida visual bilateral
subaguda o crénica (més frecuente) indolora y pérdidas
campimétricas centrales o centrocecales. Ademés la vi-
sién de los colores se encuentra alterada y el nervio éptico
muestra signos de atrofia (palidez papilar y disminucién
del espesor de la capa de fibras nerviosas papilares). Al



tratarse de patologias bilaterales, en ocasiones no encon-
tramos defecto pupilar aferente, pues ambos nervios épti-
cos pueden presentar un dafio similar. En algunas de estas
enfermedades la atrofia 6ptica ocurre como parte de un
sindrome neurodegenerativo que afecta al sistema extra-
piramidal o a los nervios periféricos. En otros pacientes, la
atrofia éptica es parte de una enfermedad multisistémica
como ocurre en algunas enfermedades de depdsito. Las
claves diagndsticas de estas entidades las tenemos en la
combinacion de la historia familiar, la patocronia de la pre-
sentacion clinica y las asociaciones sistémicas que pueden
aparecer. En algunos casos existen pruebas genéticas dis-
ponibles™.

En este articulo profundizaremos maés en las entida-
des mejor caracterizadas.

Neuropatia 6ptica de Leber

Es una neuropatia con herencia materna mitocondrial
que cursa con pérdida visual bilateral subaguda e in-
dolora y que ocurre generalmente en adultos varones
jévenes, aunque puede tener lugar en cualquier época
de la vida.

La pérdida visual suele iniciarse de forma unilateral y
progresa en un par de semanas para pasar a bilaterali-
zarse en los siguientes meses. La visién de los colores
también se encuentra reducida. En la oftalmoscopia el
nervio dptico puede aparecer normal (lo que nos lle-
varia al diagnéstico diferencial con una neuritis éptica
atipica) o mostrar la triada caracteristica de telangiec-
tasias peripapilares, edema del disco éptico y ausencia
de fuga de contraste en la angiografia fluoresceinica
(fig. 5). El aspecto del nervio progresa hacia la atrofia
palida del mismo'®.

En algunos casos encontramos trastornos neurologi-
cos menores asociados tales como alteracion de los re-
flejos tendinosos o ataxia cerebelosa. También pueden
asociarse trastornos de la conduccién cardiaca como el
sindrome de Wolff-Parkinson-White o el sindrome de
Lown-Ganong-Levine, por lo que es obligatorio realizar
un electrocardiograma en estos pacientes.

La neuropatia éptica de Leber estd causada por mu-
taciones en el genoma mitocondrial que se transmiten
por herencia materna y que no estén sujetas a las leyes
mendelianas. Las mutaciones primarias comprenden
el 90% de los casos y se encuentran en las posiciones
11778 (10% de los casos), 3460 y 14484, que codifican
subunidades del Complejo | de la cadena respiratoria'®.
Se postula que podria haber varios factores que influi-
rian en la expresion de la enfermedad como la hete-
roplasmia, las mutaciones mitocondriales secundarias
o los factores ambientales. Si se sospecha esta enfer-
medad se debe obtener una muestra sanguinea para
valorar dichas mutaciones.

El prondstico es en general malo, pero puede variar
en funcion de la mutacion encontrada. Se ha descrito
una mejoria en el 60% de los pacientes en las posicio-
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nes 3460y 14484, y en el 5 % en la 11778 . A pesar
de haberse probado varios tratamientos ninguno se ha
mostrado eficaz hasta el momento™.

Atrofia 6ptica autosémica dominante

(atrofia 6ptica de Kjer)

Se caracteriza por pérdida de agudeza visual insidiosa
bilateral y simétrica en la primera o segunda década de
la vida. El rango de la agudeza visual resultante varia
desde la unidad hasta la no percepcion luminosa. La
visién cromatica también se encuentra afectada (tipica-
mente una tritanopia). Los campos visuales muestran
defectos centrales, paracentrales o centrocecales. La
atrofia palida se suele localizar en la porcién temporal
del nervio, aunque también puede ser generalizada (fig.
6). De forma caracteristica, existe también un aumento
de excavacién papilar, lo que puede llevar a confusién
con el glaucoma juvenil™. No hay otros trastornos neu-
rolégicos asociados.

m Neuropatia de Leber
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Se hereda con un patrén autosémico dominante y su
penetrancia es alta (98%). En varias familias se ha loca-
lizado un trastorno genético en el brazo largo del cro-
mosoma 3.

Atrofia 6ptica ligada al cromosoma X
En esta entidad la pérdida de agudeza visual es pre-
coz y se asocian otras alteraciones neurolégicas como
la ataxia'.

Se han descrito otros trastornos en los que hay atrofia
Optica con otras manifestaciones como la sordera con
un patron de herencia ligado al cromosoma X.

Atrofia 6ptica autosémica recesiva

Sindrome de Wolfram (DIDMOAD)

Es una neuropatia infrecuente. A causa de una disfun-
cién mitocondrial, se altera la produccion de ATP in-
tracelular, por lo que se afectan érganos con gran con-
sumo energético, como el sistema nervioso central, los
musculos, los rifiones o el pancreas™ %, El acréonimo
DIDMOAD se corresponde con diabetes insipida, dia-
betes mellitus, atrofia éptica y sordera (en inglés). La
diabetes mellitus es la primera enfermedad que apa-
rece, y lo hace en la primera o segunda década de la
vida, asociada a minima disminucién de la agudeza vi-
sual, discromatopsia y atrofia ptica. La asociacion de
diabetes mellitus en la edad pediatrica y atrofia éptica
es criterio diagnostico de sindrome de Wolfram. Pos-
teriormente se aprecia una disminucion de la agudeza
visual. La mayoria de los pacientes desarrollan todas las
enfermedades que componen el sindrome.

Sindrome de Behr

La atrofia éptica comienza en la adolescencia y se aso-
cia con alteraciones piramidales, ataxia, retraso mental,
nistagmo, incontinencia urinaria y pie cavo. Puede tener
un origen metabolico™ ™.

Enfermedades neurolégicas familiares
asociadas con atrofia ptica

Ataxia espinocerebelosa
Las ataxias hereditarias se caracterizan por una dege-
neracion espinocerebelosa progresiva. Se heredan ti-
picamente con un patrén autosémico dominante y se
clasifican segln las asociaciones encontradas.

La ataxia de Friederich se caracteriza por una dege-
neracion espinal en asociacion con una neuropatia peri-
férica. Se hereda con un patrén autosémico recesivo'®.

Polineuropatia

Aparecen alteraciones en las extremidades distales en
la segunda década de la vida, con empeoramiento pro-
gresivo. Los pacientes desarrollan pie cavo, deformida-
des en los pies y escoliosis. También pueden presentar
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sordera. Tipicamente la herencia es autosémica recesi-
va, aunque también se han descrito otras formas. La al-
teracién visual aparece en diferentes épocas de la vida
segun el patrén de herencia®.

Otras alteraciones neurolégicas y sindromes
sistémicos asociados con atrofia 6ptica

Las mucopolisacaridosis y lipidosis son enfermedades
de depésito que se heredan con un patrén autosémico
recesivo y algunas veces ligado al cromosoma X. Son
el resultado de una deficiencia de las enzimas lisoso-
males, por lo que hay una degradacién anémala de
mucopolisacaridos que se acumulan en varios 6rganos.
Muchas de estas enfermedades producen edema del
nervio éptico (por acumulacién o por hipertensién in-
tracraneal) y atrofia del mismo.

Las mucopolisacaridosis asociadas con neuropatia
Optica son las siguientes: MPS I-Hurler (MPS I-H), MPS
[-Hurler-Schie (MPS I-HS), MPS Ill, MPS VI y MPS VII.

Las lipidosis asociadas con atrofia dptica son las si-
guientes: GM1-gangliosidosis, GM2 (Tay-Sachs, San-
doff) y la forma infantil de la enfermedad de Niemann-
Pick.

Otras enfermedades de depdsito con desmieliniza-
cién progresiva del sistema nervioso central y atrofia
del nervio éptico incluyen la enfermedad del Krabbe, la
leucodistrofia metacromética y la adrenoleucodistrofia.

Otras enfermedades hereditarias con atrofia dptica
son: la enfermedad de Pelizacus-Merzbacher, la enfer-
medad de Hallervorden-Spatz, el sindrome de Menke,
la enfermedad de Canavan, la enfermedad de Alexan-
der, el sindrome de Cockayne, el de Smith-Lemli-Opitz
y el de Leigh.

Cuando un paciente presente en la infancia una atro-
fia éptica y otras anomalias neuroldgicas se debe soli-
citar analiticas que incluyan &cidos grasos de cadena
muy larga, niveles de aril-sulfatasa A y aminoécidos en
orina'.

Edema de papila, papiledema

y pseudotumor cerebri

Pasamos a continuacién a describir las caracteristicas
de estas entidades.

Edema de papila

Hay numerosas causas que pueden producir edema en
la cabeza del nervio éptico como la neuropatia dptica
isquémica anterior en su forma arteritica o no arteritica,
las neurititis inflamatorias, las infecciosas o las causas
compresivas. También encontramos edema de papila
en las neurorretinitis asociado a exudados maculares en
forma de estrella.

La papiloflebitis ocurre en sujetos sanos y jovenes y
es tipicamente unilateral. Los pacientes refieren sinto-
mas vagos o fotopsias. Presentan minima disminucion
de agudeza visual y se encuentra un engrosamiento de



la mancha ciega. El examen revela un edema marcado,
con aumento del didmetro de las venas. En ocasiones
aparecen también hemorragias retinianas. La recupera-
cién visual completa es la norma en esta patologia.

Papiledema

Se reserva el término papiledema exclusivamente para
el edema del nervio éptico secundario a un aumento de
la presién intracraneal y suele ser el signo més tempra-
no del mismo. Ante un cuadro de papiledema, el clinico
debe descartar la presencia de patologia intracraneal
(tumoral, infecciosa o pseudotumor cerebri)®" %,

El papiledema incipiente se caracteriza por borramien-
to de los limites del disco dptico por edema de la capa
de fibras nerviosas peripapilares, sobre todo en los polos
nasal, superior o inferior. Los vasos mayores en su salida
del nervio pueden verse "ocultos” por la tumefaccion del
tejido de la papila, y se observa edema en el disco 6pti-
co. Ademas, las pulsaciones espontaneas de la vena cen-
tral de la retina desaparecen, aunque es importante re-
cordar que hasta en el 25% de los sujetos sanos éstas no
son visibles. Posteriormente, segln se va desarrollando
el papiledema, encontramos un engrosamiento venoso,
hemorragias en la capa de fibras nerviosas (denominadas
"hemorragias en llama”), elevacion del disco con mérge-
nes borrosos, infartos isquémicos retinianos (exudados
algodonosos), hemorragias maculares y exudados, plie-
gues retinianos circulares alrededor del disco (conocidas
como "lineas de Paton”) y pliegues coroideos (fig. 7). En
casos muy graves también puede haber hemorragia vi-
trea o subhialoidea. Si el papiledema se cronifica, el dis-
co adquiere un color gris lechoso, pierde la excavacion y
aparecen exudados duros en su superficie (seudodrusas).
Semanas o meses mas tarde aparece la atrofia dptica en
la que los méargenes del disco son irregulares y pueden
verse shunts opto-ciliares?'.

La angiografia fluoresceinica puede ser util en la
deteccion del papiledema temprano, aunque no es
imprescindible para el diagnéstico. Veremos dilatacion
capilary fuga del colorante. La ecografia orbitaria es una
prueba sensible que determina el didmetro del margen
del disco, si éste aumentd y si esta causado por un in-
cremento del espacio supracoroideo. La ecografia tam-
bién detecta patologias con las que hay que hacer el
diagnostico diferencial, como las drusas del nervio 6p-
tico que raramente coexisten con el papiledema.

Es importante destacar que en no todos los sujetos con
hipertension intracraneal aparece papiledema. Aquellos
individuos con alteraciones preexistentes como atrofia
del nervio éptico, o nervios con anomalias congénitas,
pueden no desarrollarlo.

Seudopapiledema

Se denomina “seudopapiledema” al aspecto que tie-
nen algunos discos 6pticos que puede remedar el de
un edema del mismo. Las causas de seudopapiledema
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son benignas. Las anomalias congénitas del nervio ép-
tico como los nervios épticos hipoplasicos, los discos
oblicuos (que se encuentran elevados en las partes su-
perior y nasal), los discos elevados congénitos o la per-
sistencia de fibras de mielina pueden confundirnos con
el papiledema.

Sin embargo, la entidad con la que mas frecuente-
mente debemos hacer el diagndstico diferencial entre
el papiledema y el seudopapiledema es con las drusas
de la cabeza del nervio éptico, ya que con frecuencia
son bilaterales y pueden estar enterradas y no ser, por
tanto, visibles. Aunque son congénitas, suelen apreciar-
se en la segunda década de la vida. Los signos oftal-
moscépicos para el diagndstico de las drusas son que la
elevacién estd confinada al nervio, la ausencia de con-
gestion venosa o de exudados, y que se trata de discos
Opticos pequefios y sin excavacion fisiologica (fig. 8). La
mejor prueba para diferenciar las drusas del papiledema
es la ecografia ocular. Si estamos ante drusas hallaremos
cuerpos hiperecogénicos que persisten en la cabeza del
nervio éptico al disminuir sustancialmente la ganancia
ecogréfica (fig. 9)%'.

Pseudotumor cerebri o hipertension
intracraneal idiopéatica

Se trata de un sindrome que cursa con un aumento de
la presion intracraneal (por encima de 250 mm H,0) sin
que haya una lesion intracraneal ocupante de espacio.
El paciente no debe tener disminuido el nivel de con-
ciencia, el examen neuroldégico debe de ser normal (la
paralisis del VI par craneal no tiene valor localizador),
el papiledema debe ser causado por aumento de la
presion intracraneal, los estudios de neuroimagen de-
ben ser también normales (se ha de solicitar RMN en
casos tipicos y resonancia con contraste con fase veno-
sa en casos atipicos)?® y el liquido cefalorraquideo ha
de tener una composicién normal. En cuanto a su fisio-

Papiledema
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patologia, podria tratarse de un aumento de la produc-
cién o de una disminucién de la absorcién del liquido
cefalorraquideo, aunque la teoria mas aceptada es la
de la disminucién de la absorcion, que normalmente se
efectla en las granulaciones aracnoideas.

Este sindrome aparece, de forma tipica, en mujeres
jévenes obesas. La presencia de este sindrome en un
paciente atipico debe alertar al clinico para sospechar
causas secundarias y especificamente descartar trom-
bosis de los senos venosos intracraneales mediante
resonancia magnética con contraste en fase venosa®.
Se han descrito numerosas causas de hipertensién in-
tracraneal secundaria, como son: ingesta de farmacos
(tetraciclinas, vitamina A o anticonceptivos orales), en-
fermedades hematolégicas, enfermedades endocrinas
(enfermedad de Addison, sindrome de Cushing, hipoti-
roidismo o hipoparatiroidismo)?'- 22,

I?ru§as de la cabeza del nervio
optico

m Imagen ecogréfica de las drusas
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Las pacientes se quejan de cefalea intensa (que au-
menta con maniobras de Valsalva y en el decuibito), pér-
didas visuales transitorias (de segundos de duracién),
tinnitus o diplopia horizontal (por paresia del VI par
craneal).

La funcién visual (agudeza visual y campo visual), se
encuentra conservada hasta los estadios finales de la
enfermedad, momento en el que, si el tratamiento no
es eficaz, se desarrolla una atrofia dptica, con la reper-
cusién visual, tanto en términos de agudeza visual como
de alteracion campimétrica que ello conlleva.

El tratamiento se basa en la dieta (las pacientes deben
reducir entre un 5y un 10% su peso). Los medicamentos
mas frecuentemente usados son los inhibidores de la an-
hidrasa carbénica orales, el topiramato, los diuréticos o
los corticoides en casos graves. Cuando los tratamien-
tos descritos con anterioridad fallan se puede recurrir a
la descompresion de la vaina del nervio éptico o a las
derivaciones lumbo o ventriculo-peritoneales? 2> %,

Neuropatias opticas compresivas

Se incluyen tumores de la via visual anterior, tales como
los meningiomas (tumor mas frecuente en adultos), los
gliomas del nervio dptico (mas frecuentes en pacientes
con neurofibromatosis), los adenomas hipofisarios, los
craneofaringiomas y las lesiones infiltrativas. También es-
tan incluidos aneurismas carotideos, mucoceles, absce-
sos pituitarios, aracnoiditis quiasmaética y procesos com-
presivos orbitarios como la oftalmopatia tiroidea?: %.

Neuropatias opticas toxicas
y nutricionales

Se trata de neuropatias de etiologia multifactorial pro-

ducidas por la ingesta de toxicos o por defectos nutri-
cionales. Representan la causa méas frecuente de neu-

m Atrofia éptica por patologia téxica




ropatias opticas bilaterales?”. Clinicamente el paciente
aqueja pérdida de agudeza visual central progresiva
indolora y discromatopsia. Los campos visuales mues-
tran defectos centrales o centrocecales, la exploracion
retiniana es normal y el nervio 6ptico es normal, edema-
toso o muestra una atrofia dptica (fig. 10). Las pruebas
que muestran el espesor de la capa de fibras retinianas
evidencian pérdida de fibras en el haz papilomacular.
Siempre habremos de descartar patologia compresiva
mediante pruebas de imagen.

La etiologia mas frecuentemente descrita es la aso-
ciada a un consumo excesivo de alcohol y tabaco, pero
otros téxicos o defectos nutricionales descritos son los
asociados con los siguientes: amiodarona, etambutol,
cloranfenicol, metanol, isoniacida, etilenglicol, tamoxi-
feno, déficits de vitaminas B,

En el manejo de estos pacientes debemos seguir

B, o acido folico®.

los siguientes pasos: solicitar hemograma y bioquimi-
ca, pruebas de imagen, niveles de vitamina B,, y acido
félico, descartar causas infecciosas o vasculiticas, placa
de térax y potenciales visuales evocados si el nervio no
esta palido. Si las analiticas anteriores son normales he-
mos de descartar patologia retiniana mediante el elec-
trorretinograma. Si es normal, solicitaremos exdmenes
genéticos para mutaciones mitocondriales y niveles en
orina de téxicos como el plomo. El siguiente paso seria
una puncién lumbar para descartar inflamacién o neo-
plasia meningea y si todo es normal, hemos de pautar
empiricamente tiamina 50 mg/dfa, multivitaminas y cia-
nocobalamina.

El tratamiento de estas patologias es la eliminacién
del agente toxico o la administracion del deficitario,
pero en muchas ocasiones no encontraremos ninguna
causa especifica y sélo la historia clinica nos orientara

sobre la misma. j
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Buen libro de texto para estudiantes y médicos residentes,
tanto de Oftalmologia como de Neurologia. “A pesar de los
avances en imagenes neurodiagndsticas y otras nuevas técnicas,
el examen del sistema sensorial visual aferente sigue siendo el
nucleo de la Neurooftalmologia”.
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Muchos de los hallazgos clinicos de la neuritis éptica proceden
del estudio ONTT, un estudio multicéntrico en el que
participaron 454 pacientes con neuritis éptica aguda unilateral
llevado a cabo entre 1988 y 1991. Los pacientes en el estudio
fueron asignados al azar a uno de tres brazos de tratamiento:
corticoides por via intravenosa seguido de corticosteroides
orales, corticosteroides orales y placebo. Este informe es el
ultimo, después de 15 afos de seguimiento después del episodio
agudo. Los resultados del estudio ponen de manifiesto que el
pronéstico a largo plazo para la funcién visual en pacientes con
DE desmielinizante aguda unilateral es bueno. Los pacientes que
desarrollaron esclerosis multiple suelen tener peor funcién visual
que los que no lo hicieron. Las conclusiones del presente informe
también insisten en que el tratamiento con corticosteroides

por via intravenosa para el episodio agudo inicial no modifica el
pronéstico a largo plazo.

Teus Guezala MI, editor. Patologia del nervio éptico: texto y
atlas. Barcelona: Editorial MRA; 2004.

Publicacién realizada integramente por los médicos del Servicio
de Oftalmologia del Hospital Universitario Principe de Asturias
de Alcalé de Henares de Madrid. Esta obra sobre patologia del
nervio 6ptico no se limita a ser un atlas con iconografia, sino
que de manera concisa y util resume la etiologia, los signos y
sintomas que nos facilitarén el diagnéstico del cuadro clinico asi
como el manejo racional de cada patologia.






