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Resumen

Introduccion: La heterocromia de iris puede aparecer de forma aislada o en el contexto de diversas
condiciones patologicas. Casos clinicos: Presentamos una nifia con sordera neurosensorial, hetero-
cromia de iris y distopia cantal, diagnosticada como Sindrome de Waardenburg tipo 1, dermatosis
de herencia autosémica dominante; y un nifilo con melanosis oculi, con heterocromia de iris y del
fondo de ojo y pigmentacion epiescleral en el 0jo mas oscuro. Conclusion: La anamnesis detallada
y una valoracion oftalmologica y neurologica completas son necesarias en el diagnostico diferencial
de la heterocromia de iris en nifios, que puede deberse a un variado rango de condiciones.
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Summary

Introduction: Iris heterochromia may be found in isolation or in the context of different pathologi-
cal conditions. Clinical cases: We present a girl with sensorineural deafness, iris heterochromia and
canthal dystopia, diagnosed as Waardenburg syndrome type 1, autosomal dominant skin disease;
and a child with melanosis oculi with heterochromia of the iris and fundus and darker episcleral
pigmentation in the same eye. Conclusion: A detailed history and complete ophthalmologic and
neurological assessment are necessary in the differential diagnosis of iris heterochromia in children,
which may be due to a wide range of conditions.
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Introduccion

El color del iris esta determinado por los
granulos de pigmento del epitelio pigmentario
posterior del iris (EPPI), la concentracion de
pigmento en los melanocitos del estroma ante-
rior, el tipo de melanina y la capacidad de abo-
sorcion-reflexion de la luz de la matriz estromal
extracelular.

Los iris de color verde-azulado contienen
mas cantidad de eumelanina (marrén-negra)
mientras que los iris oscuros contienen una
mezcla de fenomelanina (roja-amarilla) y eu-
melanina. Por otro lado, un iris azul se debe a
una matriz estromal menos densa.

Al nacimiento, el iris tiene color azulado o
grisaceo, segun la raza. El color adulto se alcan-
za a los 3-5 meses de edad, como resultado de
una migracion progresiva de melanocitos desde
la cresta neural o de una mayor diferenciacion
de éstos desde las células precursoras primitivas.

La herencia del color de ojos es poligénica
y no ha sido completamente explicada de mo-
mento.

Casos clinicos

Nina de 9 anos con Sindrome de Waarder-
burg tipo I en seguimiento por exoforia. Presen-
ta distopia cantal, hipertelorismo, heterocromia
de iris (fig. 1) y poliosis. Asocia mechédn blanco
frontal (fig. 2), raiz nasal ancha con hipoplasia
de aletas nasales, manchas de hipopigmenta-
cioén cutanea y sordera congénita neurosenso-
rial bilateral.

Nifio de 12 afios con melanosis oculi, con
heterocromia tanto de iris (fig. 3) como del fon-
do de ojo y pigmentacion difusa gris-azulada
epiescleral (fig. 4) en el ojo derecho.

Discusion

La heterocromia de iris puede aparecer de
forma aislada o en el contexto de una condi-
cion patoldgica: iris hipocrémico: rubeola con-
génita, sindrome de Horner, Sd. Waardenburg,
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Figura 1. Sindrome de Waardenburg tipo 1. Heterocro-
mia de iris, distopia cantal, raiz nasal ancha, hipoplasia
aletas nasales.

Figura 2. Mechon blanco frontal.

Figura 3. Melanosis oculi ojo derecho con heterocromia
sin afectacion palpebral.
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Figura 4. Se aprecia pigmentacion epiescleral en supra-
version.
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hipomelanosis de Ito, esclerosis tuberosa; iris
hipercromico: melanocitosis ocular, neurofi-
bromatosis, hemocromatosis, Sd. Sturge-We-
ber, colobomas, ectropion congénito de iris,
rubeosis o tumores de iris (1-4).

En el Sd. de Waardenburg (SW) una altera-
cioén en la migracion y diferenciacion del me-
lanoblasto provoca ausencia de melanocitos en
piel, pelo, ojos y estria vascular de la coclea (5).

Existen cuatro subtipos. Los tipos [ y II son
los més comunes. Los hallazgos clinicos carac-
teristicos son distopia cantal, anomalias en la
pigmentacion del iris, mechon blanco central
y sordera congénita neurosensorial. También
pueden presentar desplazamiento lateral del
conducto lagrimal, hipertelorismo, poliosis, es-
trabismo, labio leporino, canas precoces, raiz
nasal ancha, hipertricosis de linea media facial,
hipoplasia de aletas nasales, cresta metdpica,
mandibula cuadrada y manchas cutaneas hipo-
pigmentadas. Todos los subtipos comparten es-
tas caracteristicas, salvo la distopia cantal que
no aparece en el tipo II.

En el iris podemos encontrar heterocromia
completa o parcial (21-28%) uni o bilateral,
mas frecuente en el SW-II (47%) o isohipocro-
mia bilateral (14,9-42%). Se debe a un menor
numero de melanocitos con menor nimero y
tamafio de melanosomas en el iris azul (1).

Tanto en la rubéola congénita como en el
sindrome de Horner congénito puede existir hi-
pocromia por disfuncion de la inervacion sim-
patica del iris, que produce una disgenesia neu-
rotréfica de los melanocitos con melanosomas
normales (1).

La Hipomelanosis de Ito es un trastorno
neurocutaneo caracterizado por la migracion en
mosaico de células con diferente potencial pig-
mentario, con disminucion de la melanizacion y
nimero de melanosomas.

La esclerosis tuberosa presenta hamartomas
astrocitarios en sistema nervioso central, piel y
retina. Puede asociar despigmentacion iridiana
en el 10% de los pacientes (3).

La melanocitosis ocular es el resultado de
la migracion incompleta de los melanocitos. Si
solo afecta al globo ocular se denomina mela-
nosis oculi (6,2%); cuando alcanza la piel pal-
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pebral se denomina Nevus de Ota (59,3%) (1).
Generalmente unilateral, se manifiesta como una
pigmentacion difusa gris azulada epiescleral,
con uvea e iris ipsilaterales mas oscuros. El iris
tiene numerosos melanocitos con macromelano-
somas. Asocia mayor riesgo para el desarrollo de
glaucoma y melanoma uveal y orbitario (1).

En la hemocromatosis el deposito de hierro
estimula la oxidacion de tirosina en la piel y
el consiguiente acimulo de melanina. A nivel
ocular no esta claro por qué aparece una pig-
mentacion marron-verdosa a nivel de iris pro-
duciendo heterocromia total o parcial (6).

El sindrome de Sturge-Weber se caracteriza
por hemangioma facial color vino de Oporto
con hemangioma intracraneal, coroideo, con-
juntival y epiescleral ipsilaterales y glaucoma
asociado a la afectacion del iris (37%) (7).

En los colobomas de iris se puede observar
mayor pigmentacion del ojo afectado en 17%
de los casos (8) debido a una migracion and-
mala de células de la cresta neural al estroma
iridiano.

El ectropion congénito de iris se caracteriza
por la presencia de epitelio pigmentario poste-
rior sobre la superficie del iris (4).

La rubeosis de iris tras inflamacion cronica o
como primer signo de un retinoblastoma puede
simular una heterocromia adquirida (4).

Los melanomas de iris se pueden manifestar
como hipercromia y glaucoma ipsilaterales (1).

Conclusiones

La anamnesis detallada, asi como una valo-
racion oftalmologica y, en ocasiones, neurold-
gica completas son necesarias en el diagndstico
diferencial de la heterocromia de iris en niflos,
que puede deberse a un amplio y variado rango
de condiciones.
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