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Resumen
El nistagmus en la infancia puede tener diversas etiologías, entre ellas destacan las oculares, neuro-
lógicas y sindrómicas. El tipo de nistagmus más frecuente en la edad pediátrica es el síndrome de 
nistagmus infantil asociado a patología ocular. 
Conocer los tipos de nistagmus y sus características, además de realizar una adecuada evaluación 
del paciente, contribuye a lograr una correcta orientación etiológica y un diagnóstico preciso, lo 
cual es muy importante dado que de ello puede depender el pronóstico visual y vital del niño.
El objetivo de este artículo es aportar una actualización diagnóstica del nistagmus en la infancia.
Palabras clave: Protocolo, diagnóstico, nistagmus, infancia, spasmus nutans.

Summary
The etiology of nystagmus in childhood can vary from ocular to neurological and syndromic origin. 
The most common type of nystagmus in paediatric age is infantile nystagmus syndrome associated 
with ocular pathology.
The knowledge of the types of nystagmus and their characteristics, as well as an adequate evalua-
tion of the patient, contributes to achieving a correct etiological orientation and an accurate diagno-
sis which is very important, as visual and vital prognosis depends on it.
The aim of this article is to provide an update to the diagnosis of nystagmus in childhood.
Keywords: Protocol, diagnosis, nystagmus, childhood, spasmus nutans.
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Introducción

El nistagmus es una oscilación rítmica e in-
voluntaria de uno o ambos ojos en el que se pro-
duce una deriva de la fijación y a continuación 
un movimiento de refijación. Puede presentarse 
a cualquier edad. Existen varias formas clínicas 
y clasificaciones según la edad de inicio, etiolo-
gía, forma de onda y otras características.

El conocimiento de las distintas formas en 
que se puede presentar el nistagmus y los sig-
nos clínicos característicos, así como de una 
correcta exploración, contribuyen a llegar a un 
diagnóstico preciso y a una adecuada orienta-
ción etiológica, puesto que en algunos casos 
existe una enfermedad subyacente grave. 

El nistagmus en un paciente pediátrico es un 
motivo de consulta y de derivación a oftalmolo-
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gía, y aún no existe un protocolo acordado para 
la evaluación de estos pacientes. Con frecuen-
cia los niños tienen una resonancia magnética 
(RM) cerebral realizada como primer estudio 
pudiendo ser diagnosticados de nistagmus mo-
tor idiopático sin más si la resonancia magnéti-
ca es normal y la agudeza visual parece relati-
vamente normal para la edad (1). Actualmente 
disponemos de numerosas pruebas diagnósticas 
que nos pueden ayudar a orientar nuestros pa-
cientes hacia un diagnóstico correcto. Esto es 
muy importante no sólo por el pronóstico visual 
y en ocasiones vital del paciente, sino también 
por el consejo genético en algunos casos.

Es muy importante el seguimiento de un niño 
con nistagmus, ya que, además de que puede 
ser una manifestación de un problema de salud 
grave, podemos evitar o mejorar una dificultad 
en el aprendizaje relacionada con la visión.

Epidemiología

En una extensa encuesta dirigida por Sarva-
nanthan et al en 2009 se estimó una prevalencia 
de nistagmus en la edad pediátrica de 17 casos 
por 10.000 (0,0017%) siendo en la población 
general 24 casos por 10.000 habitantes. Hubo 
un 17% de nistagmus adquirido en niños fren-
te a casi el 40% que presentaron los adultos. 
Dentro de los grupos étnicos, el nistagmus fue 
significativamente más común en la población 
blanca europea (p = 0,004) (2).

Etiopatogenia

Hasta la actualidad ninguna teoría ha podido 
explicar el desarrollo del nistagmus en toda su 
complejidad. Se cree que tres entradas supranu-
cleares para el sistema oculomotor son impor-
tantes para estabilizar los movimientos oculares 
y su disfunción puede conducir al nistagmus. 
Estas entradas son el sistema de seguimien-
to lento de persecución, el sistema vestibulo-
ocular y el integrador neuronal (3). La etiología 
puede ser multifactorial, siendo la vía común 
final la interferencia con la calibración del mo-

tor ocular durante un período de sensibilidad, 
momento en el que un daño produce cambios 
irreversibles (4-6).

1. El sistema de seguimiento lento de perse-
cución permiten que los ojos sigan un estímulo 
en movimiento con la mirada. Son movimien-
tos voluntarios conjugados de ambos ojos para 
mantener estabilizada la imagen foveal de estí-
mulos que se desplazan lentamente por el cam-
po visual.

2. El sistema vestibulo-ocular es un sistema 
complejo de interconexiones neuronales que 
mantiene la fovealización de un objeto duran-
te los cambios en la posición de la cabeza. Los 
propioceptores del sistema vestibular son los 
tres canales semicirculares del oído interno y 
responden a los cambios en la aceleración an-
gular debido a la rotación de la cabeza.

3. El integrador neuronal es una red que 
sostiene la mirada. Cuando el ojo se coloca en 
una posición extrema en la órbita, la fascia y 
los ligamentos que suspenden el ojo ejercen una 
fuerza elástica para regresar a la posición pri-
maria. Para superar esta fuerza, se requiere una 
contracción tónica de los músculos extraocula-
res. El integrador neuronal genera la señal. El 
cerebelo, las vías vestibulares ascendentes y los 
núcleos oculomotores son componentes impor-
tantes del integrador neural.

Clasificación y conceptos básicos 

La terminología del nistagmus estaba im-
pregnada de descripciones y presunciones clí-
nicas a menudo incorrectas. En el año 2001 
expertos oftalmólogos y neurólogos dirigidos 
por el National Eye Institute crearon la Clasi-
ficación de anomalías en los movimientos ocu-
lares y estrabismo (CEMAS, por sus siglas en 
inglés) y sugirieron que los trastornos de los 
movimientos oculares se clasificaran según las 
terminologías y descripciones que a continua-
ción se describen. Así los antiguos términos de 
nistagmus sensorial y nistagmus motor idiopá-
tico se integran en el síndrome de nistagmus 
infantil que se trata de un fenotipo clínico dis-
tinto a otras formas de nistagmus de aparición 



A. Dorado, A. Muñoz, P. Tejada
Aproximación diagnóstica en nistagmus en edad 
pediátrica

Acta Estrabológica
Vol. XLVII, Julio-Diciembre 2018; 2: 151-176

153

temprana como el síndrome de nistagmus por 
mal desarrollo de la fusión (que reemplaza al 
antiguo término de nistagmus latente/manifies-
to-latente), el síndrome de spasmus nutants y 
aquellos producidos por causa neurológica o 
sistémica (7-10).

Cuando el nistagmus se clasifica según el 
inicio de los síntomas, se denomina nistagmus 
infantil si se manifiesta en los primeros 6 me-
ses de vida y nistagmus adquirido si se mani-
fiesta después de los 6 meses de edad. 

Según la forma de la onda se denomina nis-
tagmus pendular cuando las oscilaciones son 
sinusoidales y de amplitud y velocidad apro-
ximadamente iguales, y nistagmus en resorte 
cuando las dos fases del movimiento son dife-
rentes, con una fase de iniciación lenta y una 
fase correctora rápida.

Según si se produce en uno o en ambos ojos 
puede ser unilateral (también denominado mo-
nocular) o bilateral. Cuando el nistagmus pare-
ce unilateral, es más a menudo asimétrico que 
verdaderamente unilateral. 

El nistagmus puede ser conjugado cuando 
ambos ojos se mueven simultáneamente en la 
misma dirección, igual intensidad y durante el 
mismo tiempo o disconjugado (también deno-
minado disociado) cuando no se cumple alguna 
de las características anteriores.

Según la dirección del nistagmus puede ser 
horizontal, vertical, torsional o cualquier 
combinación de estos movimientos superpues-
tos uno sobre el otro.

El nistagmus puede ser fisiológico o pato-
lógico. Los nistagmus fisiológicos son aquellos 
que se pueden inducir en circunstancias cotidia-
nas o en condiciones de laboratorio, siendo nor-
males. Se producen para estabilizar la imagen 
en la retina y son conjugados. Son nistagmus 
fisiológicos:

– El nistagmus optocinético. Es un nistag-
mus en resorte que se produce cuando un sujeto 
sigue objetos en movimiento, como cuando se 
mira por la ventana del tren o cuando se sigue 
las rayas de un tambor optocinético que gira 
frente a nosotros. Consta de una fase lenta que 
es para seguir el objeto y de una fase rápida que 
es de reposición para fijar en el siguiente ob-

jeto. Debe ser explorado monocularmente. Su 
presencia demuestra que una persona no es cie-
ga y puede ser útil utilizado ante un probable 
caso de simulación. 

– El nistagmus de mirada extrema. Es un 
nistagmus en resorte, simétrico y de baja ampli-
tud que se produce cuando los ojos se mueven 
hacia lateroversiones extremas en algunas per-
sonas.

– El nistagmus vestibular inducido. Se 
produce por estimulación de un laberinto por 
rotación de la cabeza o por irrigación del con-
ducto auditivo externo. Al rotar la cabeza la fase 
lenta va en dirección contraria al movimiento. 
La estimulación calórica de los canales semi-
circulares con agua fría inducirá un nistagmus 
en resorte hacia el lado opuesto y, si se estimu-
la con agua caliente, el nistagmus en resorte se 
dirigirá hacia el mismo lado. La fijación óptica 
tiende a inhibir el nistagmus vestibular. Se exa-
cerba en la oscuridad o cuando los ojos están 
cerrados.

Son nistagmus patológicos:
– Síndrome de nistagmus infantil.
– Síndrome de nistagmus por mal desa-

rrollo de la fusión.
– Síndrome de bloqueo de nistagmus.
– Síndrome de nistagmus nutans.
– Nistagmus vestibular periférico y cen-

tral.
– Nistagmus asociado a patología neuro-

lógica.
No debemos olvidar que en muchos casos los 

nistagmus presentan una zona neutra o punto 
de bloqueo donde el nistagmus disminuye de 
intensidad, incluso a veces es bloqueado com-
pletamente, y que influye en los períodos de 
fovealización que son los períodos de tiempo 
de la fase lenta en el cual el movimiento ocular 
es más estable y durante los cuales la imagen se 
proyecta en la fóvea por lo que influyen directa-
mente en la agudeza visual. Suele provocar que 
el niño gire la cabeza en un intento de mejorar 
la función visual en estas condiciones.

Debemos conocer lo que dicta la ley de 
Alexander que determina que la intensidad del 
nistagmus aumenta en la dirección de la fase 
rápida y disminuye en la dirección de la fase 
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lenta. La cumplen el nistagmus vestibular peri-
férico horizontal y el síndrome de nistagmus de 
mal desarrollo de la fusión bajo condiciones de 
fijación monocular.

Para poder orientar el diagnóstico es nece-
sario conocer las particularidades de cada nis-
tagmus. A continuación se exponen las carac-
terísticas de los diferentes tipos de nistagmus 
patológicos.

1. Síndrome de nistagmus infantil (SNI)

El SNI tiene una prevalencia de 1/1500 ni-
ños, siendo dos veces más frecuente en niños 
que en niñas. Es el tipo de nistagmus de apa-
rición en la infancia más frecuente. Integra los 
antiguos conceptos de nistagmus motor idio-
pático y nistagmus sensorial. Según las series 
existe alteración de la vía visual anterior entre 
el 38-91% de los casos. Esta variabilidad hace 
pensar que depende de lo que se haya buscado 
la causa (2,11,12).

Generalmente está ausente en niños con 
pérdida de visión cortical y en prematuros con 
leucomalacia periventricular. Por lo que duran-
te los primeros meses de vida, la presencia de 
nistagmus puede ser una pista diagnóstica para 
diferenciar enfermedades de la vía anterior de 
lesiones de la vía posterior. Esta distinción se 
convierte especialmente importante cuando se 
trata de patologías oculares que muestran míni-
mos signos en la infancia temprana.

Aparece antes de los 6 meses de edad, con 
mayor frecuencia sobre los 2-3 meses de edad. 
Suele ser binocular, conjugado y horizontal en 
el 77% de las ocasiones u horizontal-torsional 
pero, aunque es raro, puede tener un componen-
te vertical. Se mantiene en dirección horizontal 
en todas las posiciones de la mirada, a diferen-
cia del nistagmus adquirido y/o el vestibular 
que aún siendo horizontal cambia a vertical en 
la mirada vertical. Al principio suele ser pendu-
lar pero hacia los dos años suele transformarse 
a la forma en resorte. Es característico la ace-
leración de la fase lenta en los registros video-
culográficos y no cumple la ley de Alexander a 
diferencia de lo que ocurre en el síndrome de 

nistagmus por mal desarrollo de la fusión y en 
el nistagmus vestibular. Se han identificado 12 
formas de onda características que pueden ayu-
dar a diagnosticarlo mediante registros video-
culográficos pero el análisis de las formas de 
onda no ayuda a diferenciar el SNI idiopático 
del SNI con patología ocular asociada ni siquie-
ra lo diferencia completamente del nistagmus 
adquirido (7). Su intensidad aumenta con la fi-
jación, ansiedad, fatiga y en la mirada lateral, 
batiendo a la derecha en dextroversión y a la 
izquierda en levoversión. Disminuye durante el 
sueño o la falta de atención visual. Esto ayuda a 
distinguirlo del nistagmus vestibular periférico, 
que aumenta con la oclusión y disminuye con la 
fijación. Mejora con la convergencia por lo que 
la agudeza visual cercana es mejor que la leja-
na. Es frecuente que existan antecedentes fami-
liares y que asocie punto de bloqueo y tortícolis 
que se usa para mantener los ojos en la posición 
de la mirada del punto de bloqueo, siendo más 
evidente cuando el niño se está fijando en un 
objeto distante, y se va acentuando más hacia 
los 3-4 años, con una frecuencia de aparición 
que difiere mucho entre las diferentes series 
(13-15).También se asocia a estrabismo y a de-
fectos refractivos, teniendo mayor incidencia 
de errores de refracción significativos que en la 
población general y siendo lo más frecuente el 
astigmatismo a favor de la regla (16). No suele 
presentar oscilopsia, aunque excepcionalmente 
se presenta en algunos casos (13,17). La tabla 1 
resume las principales características.

El nistagmus asociado con déficit sensorial 
visual es idéntico al que se presenta de forma 
aislada; sin embargo, la agudeza visual es típi-
camente peor en aquellos con déficit sensorial. 

Si existe una enfermedad ocular subyacente 
se podrán observar otras manifestaciones clí-
nicas que acompañan al nistagmus como foto-
fobia, hipopigmentación cutánea, aniridia, res-
puestas pupilares alteradas, entre otras.

Entre las patologías oftalmológicas asocia-
das al SNI más frecuentes se encuentran la ani-
ridia, el albinismo, la hipoplasia foveal aislada, 
las distrofias retinianas congénitas (amaurosis 
congénita de Leber, acromatopsia, monocro-
matismo de conos azules, ceguera nocturna es-
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tacionaria congénita...) y la hipoplasia del ner-
vio óptico. Otras patologías que lo asocian con 
menor frecuencia son la cataratas congénitas, la 
hemorragia vítrea bilateral, las opacidades cor-
neales bilaterales, la retinopatía de la prematu-
ridad, la aquiasma, la atrofia óptica y síndromes 
asociados a degeneraciones retinianas de inicio 
temprano (tabla 2).

Dentro del SNI se incluye el nistagmus 
idiopático (NI). Puede heredarse de manera 
dominante, recesiva o ligada al X. Se han iden-
tificado cinco loci (NYS1-5) y diferentes mu-
taciones en el gen FRMD7 en el cromosoma 
Xq26 (locus NYS1) en algunos casos de nistag-
mus idiopático ligado al X, pero existe una gran 
variación fenotípica en los pedigríes y se han 
descrito otros genes mutados como GPR143. 
Existen casos esporádicos, entre los cuales me-
nos del 10% presentan mutaciones en FRMD7. 

Actualmente el rendimiento diagnóstico del es-
tudio genético para NI es bajo (18-21). Gelbart 
y Hoyt han enfatizado que los individuos con 
NI tiene significativamente mejor agudeza vi-
sual (20/40 a 20/70) que aquellos con trastornos 
visuales (generalmente 20/70 o menos (22) lo 
cual se comprueba en la práctica clínica, pero 
esto por si solo no nos sirve para diagnosticar el 
NI, tampoco la impresión clínica. Cuantos más 
pacientes se tienen sin un estudio completo en 
una serie, mayor es el porcentaje de NI (23). 
El NI debe ser diagnosticado excluyendo otras 
causas de nistagmus. 

A continuación se describen las característi-
cas de las patologías oftalmológicas asociadas 
con mayor frecuencia al SNI. 

a) Albinismo. Integra varios cuadros hipo-
melanóticos:

Albinismo oculocutáneo. Cursa con hipo-
pigmentación de la piel y del cabello además 
del iris y del epitelio pigmentario de la retina. 
Suele presentar transiluminación del iris, mala 
agudeza visual con deficiente visión binocular, 
fotofobia, SNI, hipoplasia foveal. Pueden tener 
estrabismo. Otro tipo de nistagmus que pueden 
presentar es el nistagmus alternante periódico y 
el nistagmus en balancín. El fondo de ojo pre-
senta papilas grisáceas en los primeros años de 
vida, pequeñas y sin excavación, con entrada 
temporal de los vasos retinianos. Característi-
camente existe un cruce anormal con mayor nú-
mero de fibras de la retina temporal que cruzan 
la línea media en el quiasma óptico lo que con-
duce a un mayor potencial en la corteza visual 
contralateral después de la estimulación mono-
cular en los PEV. 

Tabla 1. Características del síndrome de nistagmus infantil
Inicio antes de los 6 meses de vida
Binocular, conjugado, horizontal-torsional, pendular o en resorte
Aceleración de la fase lenta
Aumenta con la fijación, ansiedad, fatiga, en mirada lateral
Disminuye en convergencia, durante el sueño o falta de atención visual
No cumple la Ley de Alexander
No cambia de dirección en las diferentes posiciones de la mirada 
No oscilopsia
Asocia: punto de bloqueo, tortícolis, defecto refractivo, estrabismo, historia familiar

Tabla 2. Patologías oftalmológicas asociadas al síndrome de 
nistagmus infantil
Albinismo 
Aniridia
Hipoplasia foveal aislada 
Distrofias retinianas congénitas 
  Amaurosis congénita de Leber 
  Acromatopsia
  Monocromatismo de conos azules
  Ceguera nocturna estacionaria congénita
Hipoplasia de nervio óptico
Atrofia óptica
Cataratas congénitas
Hemorragia vítrea bilateral
Opacidad corneal bilateral
ROP
Aquiasma
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Albinismo ocular. Cursa con hipopigmen-
tación del iris y del epitelio pigmentario de la 
retina, con pigmentación normal del cabello y 
la piel. De herencia ligada al X. 

Existen algunos síndromes multisistémicos 
que cursan con albinismo como el síndrome 
de Hermansky-Pudlak caracterizado por albi-
nismo oculocutáneo, diátesis hemorrágica y, en 
algunos casos, fibrosis pulmonar o colitis gra-
nulomatosa, y el síndrome de Chediak-Higas-
hi que combina los signos del albinismo ocu-
locutáneo parcial con otras alteraciones como 
inmunodeficiencia, tendencia al sangrado leve 
y hallazgos neurológicos durante la edad adulta 
temprana.

Existen formas leves de albinismo que pue-
den pasar desapercibidas al tener signos muy 
sutiles en la exploración, y que pueden haber 
sido diagnosticadas erróneamente de nistagmus 
idiopático.

b) Aniridia
Significa ausencia de iris, pero en reali-

dad existe un iris rudimentario. Se asocia 
con otras anomalías oculares como cataratas, 
hipoplasia foveal, opacidad corneal, colobo-
ma, glaucoma o malformaciones del nervio 
óptico, principalmente hipoplasia. Cursa con 
mala agudeza visual, fotofobia, SNI, hiper-
tensión ocular entre otros según el grado de 
afectación ocular.

Está producida por mutaciones en el gen 
PAX 6 del cromosoma 11-p13, que provoca la 
falta de desarrollo en el globo ocular. Dos ter-
cios de los casos se heredan con patrón autosó-
mico dominante y un tercio ocurre de forma es-
porádica. Puede presentarse de manera aislada 
o asociarse a otras anomalías como la ataxia y 
el retraso mental en un cuadro sindrómico de-
nominado síndrome de Gillespie. En aproxima-
damente un tercio de los casos se desarrolla un 
complejo sindrómico que comprende anoma-
lías genitourinarias, tumor de Wilms y retraso 
mental que se conoce como el síndrome WAGR 
(del inglés: Wilms tumor, Aniridia, Genital ab-
normalities and Retardation). Es importante 
descartar tumor de Wilms mediante ecografía 
abdominal ya que con un diagnóstico precoz la 
supervivencia es alta.

c) Hipoplasia foveal aislada
La hipoplasia foveal es una condición en la 

cual la fóvea está muy poco desarrollada y pre-
senta ausencia de la pigmentación foveal y/o de 
su zona avascular que puede apreciarse en la 
exploración del fondo de ojo, incluso pueden 
observarse capilares que cruzan anormalmente 
el área foveal.

La realización de una tomografía de cohe-
rencia óptica (OCT) y un electrorretinograma 
(ERG) multifocal son útiles en el diagnóstico. 
En la OCT no se observa la depresión foveal 
típica, ni el aumento de la densidad de fotorre-
ceptores que son característicos de esa zona. 

Sin embargo, algunos pacientes con hipo-
plasia foveal en la OCT muestra una agudeza 
visual cercana a la normal, lo que sugiere la 
necesidad de tener precaución al atribuir el nis-
tagmus infantil a la hipoplasia foveal aislada 
basada en OCT solamente (38).

El diagnóstico diferencial de la hipopla-
sia foveal aislada incluye albinismo, aniridia, 
acromatopsia, mutaciones de PAX6 (39) y el 
síndrome FHONDA, que comprende hipopla-
sia foveal, defectos de decusación del nervio 
óptico y disgenesia del segmento anterior con 
pigmentación normal, y se ha mapeado en el 
cromosoma 16q23.3-24.2 (40).

d) Distrofias de conos, conos-bastones y 
bastones-conos

Suelen producir disminución de agudeza vi-
sual bilateral, nistagmus y en las que predomina 
la afectación de los conos se caracterizan por 
presentar además escotoma central, fotofobia 
y discromatopsia, y en las que predomina la 
afectación de los bastones se añade nictalopía. 
El fondo de ojo suele ser normal, sobre todo al 
inicio, aunque algunos pueden tener el reflejo 
foveal disminuido. El ERG y las pruebas ge-
néticas confirman el diagnóstico. Entre ellas 
destacan: 

Amaurosis congénita de Leber (ACL). De 
herencia autosómica recesiva (AR). Cursa con 
muy baja visión, falta de fijación, nistagmus de 
gran amplitud y baja frecuencia (los ojos pa-
recen que van a la deriva), fotofobia, respues-
tas pupilares lentas o casi ausentes y errores 
de refracción elevados (es más frecuente la 
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hipermetropía). Es típico el signo oculodigital 
de Franceschetti que consiste en que el niño se 
presiona los ojos con el fin de producirse estí-
mulos luminosos que puede llegar a producir un 
enoftalmos. El ERG escotópico y fotópico está 
extinguido o severamente reducido.

Acromatopsia (o monocromatismo de bas-
tones). De herencia AR. Cursa con baja visión, 
nistagmus de alta frecuencia y baja amplitud, 
fotofobia, discromatopsia, escotoma central, fi-
jación excéntrica. Suelen ser miopes. Puede es-
tar presente una respuesta pupilar paradójica. El 
ERG muestra respuesta fotópica ausente o muy 
disminuida y la escotópica es normal o modera-
damente anormal. 

Monocromatismo de conos azules. De he-
rencia ligada al X. Cursa con agudeza visual 
reducida (pero mejor que en la acromatopsia), 
fotofobia, nistagmus y es frecuente la miopía 
elevada. En la adolescencia o edad adulta pro-
gresa a una maculopatía atrófica. El ERG mues-
tra respuesta fotópica alterada, excepto la del 
cono S que está bien conservada, y la escotópi-
ca es normal o moderadamente anormal. 

Ceguera nocturna estacionaria congénita. 
Está afectada la función de los bastones. Exis-
te una forma completa con mayor severidad 
(CSNB1) y una forma incompleta menos severa 
(CSNB2). De herencia ligada al X con mayor 
frecuencia, pero también autosómica recesiva 
y dominante. Cursa con baja visión, nistagmus, 
nictalopía y miopía. Puede estar presente una res-
puesta pupilar paradójica. No hay discromatopsia. 
El ERG escótópico muestra ondas b muy reduci-
das o ausentes (ERG electrongativo) en CSNB1 y 
ondas b reducidas pero medibles en CSNB2.

e) Hipoplasia de nervio óptico (HNO)
El nervio óptico es pequeño y poco desa-

rrollado. Es la anomalía del disco óptico más 
común y una de las principales causas oculares 
de ceguera infantil y discapacidad visual en Es-
tados Unidos y Europa (41). Se ha encontrado 
que es más frecuente en hijos de madres muy 
jóvenes en su primer embarazo. La leucomala-
cia periventricular es una causa frecuente de hi-
poplasia del nervio óptico. 

El rango del deterioro de la visión es de muy 
leve a severa y puede afectar uno o ambos ojos. 

Puede cursar con nistagmus, estrabismo, alte-
ración de las respuestas pupilares, defectos del 
campo visual localizados a menudo combina-
dos con una constricción generalizada. Algunos 
pacientes muestran una leve mejoría en la agu-
deza visual en los primeros años de vida, que se 
atribuye a un retraso secundario en la madura-
ción de la vías visuales posteriores.

Oftalmoscópicamente, la HNO aparece 
como una cabeza del nervio óptico anormal-
mente pequeña, gris o de color pálido y que 
puede o no estar acompañada por un halo peri-
papilar de color amarillento, moteado y bordea-
do por un anillo con pigmentación aumentada 
o disminuida (signo del anillo doble). Las ve-
nas retinianas principales a menudo son tortuo-
sas. Aunque la mácula parece normal, la OCT 
muestra un grado leve de hipoplasia foveal con 
adelgazamiento de la capa de fibras nerviosas y 
ganglionares. En el caso de estar asociada a leu-
comalacia periventricular la HNO se caracteri-
zada por una copa óptica anormalmente grande 
y un borde neurorretiniano delgado contenido 
en un disco óptico de tamaño normal (42,43).

Mientras que la HNO moderada o severa 
puede ser reconocida por el examen de fondo 
de ojo, el diagnóstico de hipoplasia leve es más 
fácil con la OCT pero sigue siendo problemáti-
co en bebés y niños pequeños, en los que el exa-
men clínico es más difícil y en los que la OCT 
no puede realizarse en ocasiones en la práctica 
clínica. 

La HNO aislada es poco común. Es frecuente 
que se asocie con malformaciones cerebrales de 
la línea media (infundíbulo hipofisario, septum 
pellucidum, cuerpo calloso) (44). Las anorma-
lidades en la glándula pituitaria se encuentran 
en un 15% de los casos (displasia septo-óptica 
o síndrome de Morsier). Si la glándula pituita-
ria es anormal, la deficiencia de la hormona del 
crecimiento puede ocasionar retraso en el creci-
miento y desarrollo del niño. 

Asociada a HNO podemos encontrar otras 
alteraciones como malformaciones vasculares 
retinianas, colobomas, síndrome de Duane ip-
silateral, blefarofimosis, ptosis palpebral, crip-
toftalmo, aniridia, microftalmía, síndrome de 
Apert, síndrome alcohólico-fetal.
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2. Síndrome de nistagmus por mal desarrollo 
de la fusión (SNMDF)

Es el segundo tipo de nistagmus de aparición 
en la infancia más frecuente. Integra los anti-
guos conceptos de nistagmus latente que apa-
rece cuando se ocluye un ojo y de nistagmus 
manifiesto-latente que se produce con ambos 
ojos abiertos y aumenta al ocluir un ojo.

Se cree que en su patogenia participa la in-
terrupción de la visión binocular en el desarro-
llo, por lo tanto, todos tienen fusión reducida 
o ausente. Se asocia casi siempre a estrabismo 
(generalmente a endotropía), y en algunos ca-
sos a pérdida visual unilateral congénita y a leu-
comalacia periventricular.

Suele ser bilateral, conjugado, en resorte y 
de baja amplitud. El hallazgo clínico caracterís-
tico es que cambia de dirección cuando se oclu-
yen los ojos de forma alterna, se observa que la 
fase lenta se dirige hacia nasal y la fase rápida 
hacia temporal del ojo no ocluido y que cumple 
la ley de Alexander (la intensidad del nistagmus 
aumenta cuando el ojo se mueve en la dirección 
de la fase rápida, es decir hacia temporal del ojo 
no ocluido). Dicho de otro modo y para facilitar 
su entendimiento la intensidad del nistagmus 
aumenta en abducción y disminuye en aduc-
ción del ojo no ocluido, y al cambiar la oclusión 
en el ojo no ocluido pasará lo mismo y habrá 
cambiado de dirección (3). En los registros vi-
deoculográficos se observa característicamente 
una desaceleración de la fase lenta a diferencia 
del SNI. En ocasiones se acompaña de tortícolis 
para fijar en aducción con el ojo dominante por-

que en esta situación disminuye la intensidad 
del nistagmus. La tabla 3 resume las principa-
les características. La asociación de tortícolis 
horizontal, endotropia congénita y SNMDF se 
denomina síndrome de Ciancia.

El tratamiento del estrabismo puede resolver 
el componente manifiesto del nistagmus, y por 
lo tanto mejora el cuadro.

3. Síndrome de bloqueo de nistagmus (SBN)

Es aquel en el que un paciente con nistagmus 
lo disminuye desviando intencionadamente su 
ojo de fijación hacia adentro por lo que provo-
ca una endotropia de gran ángulo variable. Es 
como si el niño provocara una excesiva conver-
gencia para reducir el nistagmus. Es muy poco 
frecuente y su mecanismo es desconocido.

Característicamente el nistagmus disminuye 
según la endotropía aumenta y aumenta según 
disminuye la endotropía, así como el ángulo de 
la endotropia aumenta según se colocan pris-
mas para neutralizarla. Antes de provocar la 
endotropía intencional no suele haber tortícolis. 
Sin embargo, después de producirse la endotro-
pía, el ojo de fijación es el ojo endotrópico, lo 
que requiere un giro de la cabeza en la direc-
ción opuesta. Los pacientes con SBN normal-
mente no experimentan oscilopsia.

4. Síndrome de Spasmus Nutans (SSN)

Es el tercer tipo de nistagmus de aparición 
en la infancia más frecuente. Asocia nistagmus, 
cabeceo y tortícolis, aunque no siempre se da 
esta triada. El nistagmus es lo más constante 
y lo que se presenta en primer lugar (aunque 
a veces los padres acuden por el cabeceo y no 
han observado el nistagmus) y el tortícolis se 
observa en el 50% de los casos. El cabeceo no 
sigue un patrón típico, aumenta con el esfuerzo 
visual y desaparece durante el sueño, aunque 
puede persistir estando tumbado y despierto. 
Suele presentarse entre los 6 y los 12 meses 
de edad, pero puede presentarse a cualquier 
edad. Característicamente el nistagmus es de 

Tabla 3. Características del síndrome de nistagmus de mal 
desarrollo de la fusión
Inicio antes de los 6 meses de vida
Binocular, conjugado, en resorte, de baja amplitud
Desaceleración de la fase lenta
Cumple la ley de Alexander
Aumenta en abducción, disminuye en aducción del ojo no 
ocluido
Cambia de dirección con la oclusión alterna
Tortícolis para fijar en aducción con el ojo dominante
Asocia: estrabismo, pérdida visual unilateral, leucomalacia 
periventricular



A. Dorado, A. Muñoz, P. Tejada
Aproximación diagnóstica en nistagmus en edad 
pediátrica

Acta Estrabológica
Vol. XLVII, Julio-Diciembre 2018; 2: 151-176

159

baja amplitud y alta frecuencia, como un tem-
blor fino. Es más frecuente que sea horizontal 
y asimétrico (incluso monocular) aunque puede 
haber componente vertical y torsional. Curiosa-
mente la agudeza visual no se suele ver afecta-
da, en contraposición con el nistagmus infantil, 
excepto cuando el nistagmus es asimétrico que 
conduce a ambliopía. Suele resolverse en 1 ó 
2 años, en algunos casos sin conocer la causa 
que lo provocó (24-26). La tabla 4 resume las 
principales características.

El síndrome de spasmus nutans es una con-
dición benigna y dicha terminología debe reser-
varse para esos cuadros benignos, pero existen 
casos que cursan clínicamente indistinguibles 
asociados a patología ocular, intracraneal y sisté-
mica (27), denominándose entonces spasmus nu-
tans enmascarado o spasmus nutans-like, que en 
ocasiones puede tener un inicio más tardío y es-
tar asociado a disminución de la agudeza visual, 
atrofia óptica o defecto pupilar aferente relativo. 
Puede ser secundario a glioma de nervio óptico, 
quiasmático o hipotalámico (28), craniofaringio-
ma (29), distrofias retinianas como la acromatop-
sia y la ceguera nocturna estacionaria congénita 
(30), pérdida de visión unilateral severa, enfer-
medades neurodegenerativas como la enferme-
dad de Pelizaeus-Merzbacher, la encefalopatía 
necrotizante subaguda de Leigh, el síndrome de 
Joubert, síndrome de Bardet-Bield (31) e incluso 
cuadros infecciosas e inflamatorias. 

Por ello, el diagnóstico de síndrome de spas-
mus nutans debe ser un diagnóstico de exclu-
sión y debe realizarse los estudios necesarios 
para descartar las patologías que cursan con un 
spasmus nutans enmascarado.

5. Nistagmus vestibular (NV)

Es poco frecuente en niños, pero en adultos 
es el más frecuentes de los nistagmus adquiri-
dos. Se distinguen dos formas: NV central si 
existe daño en centros vestibulares del tronco o 
el cerebelo y NV periférico si la lesión está en 
nervio vestibular o el laberinto.

Habitualmente es un nistagmus en resorte, ho-
rizontal y rotatorio, de inicio agudo. Cuando es 

horizontal se convierte en vertical en la mirada 
vertical. Suele ir en dirección contraria al lado de 
la lesión vestibular y cumple la ley de Alexander 
(su intensidad aumenta en la dirección de la fase 
rápida). Disminuye o se inhibe con la fijación a 
diferencia de lo que ocurre en los nistagmus neu-
rológicos y en el SNI, y la oclusión lo empeora. 
Se acompaña de vértigo, náuseas, vómitos, os-
cilopsia, alteraciones auditivas y de una postura 
anormal de la cabeza en las formas periféricas 
y de inestabilidad de la marcha y ataxia en las 
formas centrales. Aumenta con los cambios en la 
posición o rotación de la cabeza, especialmente 
si mientras se usan lentes de Fresnel para desen-
focar la visión. Los registros videoculográficos 
muestran velocidad constante de las fases lentas 
en el NV periférico y velocidad constante, cre-
ciente o decreciente en el NV central. El NV cen-
tral no se suprime ni disminuye por fijación y no 
están modulados por el movimiento de la cabeza 
a diferencia del NV periférico (32).

La confirmación de la enfermedad vestibular 
periférica incluye pruebas calóricas de irriga-
ción del canal auditivo externo y pruebas rota-
toria en silla, por lo que los casos en los que se 
sospeche un NV deben ser derivados a un oto-
rrinolaringólogo. Finalmente en muchos casos 
de NV se solicitaran estudios de imagen (33).

La tabla 5 recoge las causas más frecuentes 
de NV en pacientes pediátricos, y son:

Síndrome CHARGE. Se trata de un trastor-
no genético que se caracteriza con la presencia 
variable de colobomas coriorretinianos, cardio-
patía congénita, atresia coanal, retraso en el de-
sarrollo y anomalías auriculares.

Infección congénita por citomegalovirus 
(CMV). Se asocia con pérdida auditiva y NV 
debido al daño mediado por el virus de las cé-
lulas ciliadas dentro de la cóclea y el aparato 
vestibular.

Tabla 4. Características del síndrome de spasmus nutans
Inicio 6-12 meses de vida
Triada típica: nistagmus, cabeceo y tortícolis
De baja amplitud y alta frecuencia
Horizontal más frecuente. Asimétrico (incluso unilateral)
No suele asociarse a disminución de AV
Resolución en 1 o 2 años
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Antecedente de meningitis bacteriana y / o 
exposición a aminoglucósidos en el período pe-
rinatal. Es potencialmente otro factor de riesgo 
para el NV.

Daño isquémico hipóxico. Puede incluir 
daño del tronco cerebral, incluyendo daño se-
lectivo de los núcleos vestibulares.

Hidrocefalia primaria o secundaria a hemo-
rragia intraventricular. Se asocia con el NV, 
debido a los efectos de la presión en las vías 
vestibulares en el tronco cerebral. 

6. Nistagmus asociados a patología 
neurológica

No tienen un patrón patognomónico ni siem-
pre son producidos por patología neurológica, 
pero deben hacernos pensar en ella dada su fre-
cuente asociación. De igual modo, la presencia 
de ciertas características o hallazgos que se de-
tallan en los siguientes apartados y que se con-
templan en la tabla 7 nos deben hacer conside-
rar un nistagmus como neurológico.

Nistagmus alternante periódico

Suele ser horizontal, conjugado y adquirido 
que invierte la dirección cada 2 minutos apro-
ximadamente, y entre ese cambio pueden ob-
servarse que bate en sentido vertical. Es muy 
importante explorar al paciente el tiempo sufi-
ciente para que pueda apreciarse dicho cambio 
de dirección. Existen dos formas en la infancia: 
una congénita que se asocia con gran frecuencia 

a albinismo, y otra adquirida que puede ser pro-
ducida por tumores de fosa posterior, pérdida 
visual severa, enfermedad desmielinizante, en-
cefalitis, fármacos, sífilis, encefalitis, estenosis 
acueductal o malformación de Arnold-Chiari 
entre otras.

Nistagmus en balancín (o see saw) 

Es disociado. Se produce una elevación e 
inciclotorsión de un ojo, al mismo tiempo que 
una exciclotorsión y descenso del contralateral, 
que después se invierte. Aumenta su intensidad 
ante una luz intensa y disminuye con la acomo-
dación y la convergencia. Existen dos formas: 
una congénita asociada a albinismo, distrofias 
retinianas, displasia septo-óptica, siringobulia, 
aquiasmia y malformación de Arnold-Chiari, y 
otra forma adquirida producida por hidrocefa-
lia, craneofaringioma y otros tumores suprase-
lares que afectan al quiasma y al tercer ventrí-
culo. 

Nistagmus monocular

Es unilateral, con mayor frecuencia pen-
dular, lento e irregular, de pequeña amplitud 
y vertical, aunque se puede presentar en cual-
quier dirección. Se le denomina fenómeno de 
Heimann-Bielschowsky (34,35). Puede produ-
cirse por diferentes patologías (pérdida visual 
unilateral, ambliopía unilateral severa, lesión a 
nivel del troncoencéfalo, glioma (36), esclero-
sis múltiple, epilepsia (37). A veces puede con-
fundirse con un síndrome de spasmus nutans si 
el nistagmus es muy asimétrico. 

Nistagmus inducido por la mirada

Se produce durante el seguimiento de la 
mirada. Si se asocia con limitación del movi-
miento ocular, por ejemplo en las parálisis ocu-
lomotoras, se denomina nistagmus de mirada 
parética. Disminuye con la fijación y aumenta 
en la oscuridad o ante situaciones de visión bo-

Tabla 5. Causas de nistagmus vestibular en pacientes 
pediátricos
Nistagmus vestibular periférico
Síndrome periférico unilateral o bilateral
Asociación CHARGE
Infección congénita por CMV
Meningitis bacteriana
Toxicidad por aminoglucósidos
Nistagmus vestibular central
Lesión isquémica hipóxica
Hidrocefalia
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rrosa. Es frecuente que se acompañe de otros 
síntomas neurológicos. Puede ser producido 
por lesiones a nivel de la fosa posterior y al-
gunos fármacos como los anticonvulsionantes 
y sedantes.

Nistagmus verticales

Pueden aparecer en los primeros meses de 
vida por inmadurez del sistema oculomotor y 
suele resolverse, pero cuando aparece después 
de los 6 meses suele deberse a patología neuro-
lógica. Existen dos formas:

– Nistagmus descendente o downbeat. 
Bate hacia abajo. Si aparece en los primeros 
meses de vida suele ser un cuadro de curso be-
nigno que se resuelve hacia los 2 años. Con fre-
cuencia existen antecedentes familiares. Cursa 
con mentón bajo y ataxia al comenzar a caminar. 
Si aparece después de los 6 meses de edad suele 
ser producido por una anomalía de la unión cra-
neocervical donde el cerebelo se hernia y está 
comprimido, como la malformación de Arnold-
Chiari, la siringobulbia, o por un tumor.

– Nistagmus ascendente o upbeat. Bate 
hacia arriba. Si aparece en los primeros meses 
de vida suele producirse por patología de la vía 
óptica anterior o por deficiencia de vitamina 
B1 (encefalopatía de Wernicke), y a veces es 
horizontal los primeros dos años. Si aparece 
después de los 6 meses suele ser producido por 
lesiones o tumores del tronco encefálico o del 
cerebelo.

Evaluación clínica

En primer lugar haremos una anamnesis de-
tallada y una exploración lo más completa po-
sible. Posteriormente valoraremos realizar otras 
pruebas diagnósticas. 

1. Anamnesis

El primer objetivo de la anamnesis es de-
terminar si el nistagmus ha aparecido en los 

primeros 6 meses de vida (nistagmus infantil) 
o después de los 6 meses de edad (nistagmus 
adquirido). La distinción entre un nistagmus 
adquirido y un nistagmus infantil es importante 
debido a la implicación de una enfermedad neu-
rológica subyacente en el nistagmus adquirido, 
mientras que en el nistagmus infantil es mucho 
más improbable. 

A continuación se debe solicitar información 
que nos pueda orientar en el diagnóstico como:

– Antecedentes familiares y personales de 
enfermedad ocular, renal, neurológica o sindró-
mica.

– Complicaciones durante el embarazo y 
parto o las acontecidas en período perinatal 
como infecciones maternas, hipoxia, hemorra-
gia intracraneal, meningitis, etc. que pueden 
causar nistagmus y según las secuelas que dejen 
que el nistagmus sea de un tipo u otro. 

– Consumo de algunos fármacos o drogas 
por la madre durante el embarazo y lactancia 
o por parte del niño que pueden causar daños a 
nivel cerebral, vestibular o incluso ocular, y por 
ello causar nistagmus de diferente tipo. 

– Antecedente de prematuridad, especial-
mente si el nacimiento se produce antes de las 
28 semanas de edad gestacional, que se puede 
asociar con secuelas de retinopatía del prema-
turo, anomalías de la mácula y afectación neu-
rológica.

– Antecedente de traumatismo nos hará 
pensar en una causa neurológica subyacente. 

– Retraso en el crecimiento o retraso psi-
comotor pueden orientarnos hacia la presencia 
de algún síndrome, malnutrición o deficiencia 
hormonal.

– La presencia de síntomas o signos de 
visión deficiente, fotofobia, discromatopsia, 
nictalopía, ambliopía, estrabismo, tortícolis 
orientan hacia SNI asociado a patología oftal-
mológica o SNMDF. Sin embargo, la presencia 
de síntomas o signos neurológicos como ataxia, 
pérdida de equilibrio, vómitos, náuseas, pará-
lisis oculomotora orientan hacia nistagmus de 
origen neurológico.

– La presencia de oscilopsia, que es un mo-
vimiento ilusorio del medio ambiente al produ-
cirse el nistagmus. Generalmente se presenta 
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en las formas adquiridas. En los pacientes con 
nistagmus infantil no suele producirse, aunque 
existen excepciones (13,17). Sin embargo, la 
ausencia de oscilopsia generalmente no es útil 
para distinguir el nistagmus infantil y el adqui-
rido en los niños porque, incluso ante el nistag-
mus adquirido, los niños pequeños pueden no 
referirlo.

La tabla 6 recoge los datos que interesa reco-
ger en una correcta anamnesis.

2. Exploración física

La exploración física de un niño con nis-
tagmus es especialmente complicada. A la di-
ficultad de explorar a un niño que en muchas 
ocasiones no colabora, se añade la necesidad 
de analizar el nistagmus, y que este mismo así 
como el tortícolis y otros hallazgos que encon-
tramos pueden cambiar a lo largo de la explora-
ción. Además en ocasiones estos niños presen-
tan síndromes o situaciones de baja visión que 
empeora la colaboración entorpeciendo nuestra 
exploración. 

Hasta hace unos años se creía que los indivi-
duos con trastornos visuales representaban una 
minoría de casos con nistagmus infantil y que 
muchas pruebas diagnósticas no necesitaban ser 
realizadas rutinariamente. Sin embargo, los es-
tudios recientes informan que las anomalías de 

la vía visual anterior están presentes en más del 
50-90% de los pacientes con nistagmus infantil 
según las series (1,13,17). Por lo tanto, el diag-
nóstico de nistagmus en un niño requiere una 
investigación dirigida con el objetivo de iden-
tificar cualquier patología subyacente. Haremos 
el máximo esfuerzo para que la exploración sea 
lo más completa posible, y si es viable incluya:

1.- Medida de la agudeza visual. En primer 
lugar binocular y de lejos, en posición compen-
sadora de tortícolis y después en posición pri-
maria de la mirada. A continuación se evaluará 
con cada ojo por separado y como el compo-
nente latente de algunos nistagmus puede cau-
sar una disminución de la agudeza visual si un 
ojo está cubierto con un oclusor opaco, para mi-
nimizar ese efecto es conveniente colocar una 
lente positiva de 5 dioptrías o un oclusor trans-
lúcido sobre el ojo no explorado en lugar de un 
oclusor opaco (45). Se debe adaptar el tipo de 
test a la edad, la cooperación y el estado men-
tal del paciente pudiendo usarse para pacientes 
en edad preverbal o que no colaboran compor-
tamientos de fijación, el tambor optocinético y 
los test de visión preferencial (rejillas de Lea, 
Teller, Cardiff) (46) y para pacientes en edad 
verbal los test de Snellen, de Landolt, de Lea o 
ETDRS. Posteriormente mediremos la agudeza 
visual cercana que suele ser mejor que la lejana, 
ya que la convergencia permite un mejor con-
trol del nistagmus.

Tabla 6. Información que debe recoger la anamnesis
Edad de aparición del nistagmus
Antecedentes familiares de nistagmus, patología ocular, neurológica o sindrómica
Enfermedad ocular, renal, neurológica o sindrómica
Complicaciones durante embarazo o parto
Consumo de fármacos o tóxicos por la madre durante el embarazo y lactancia 
Prematuridad
Consumo de fármacos o tóxicos por el niño 
Enfermedad ocular, renal, neurológica o sindrómica
Traumatismos
Presencia de síntomas/signos oftalmológicos: tortícolis, ambliopía, estrabismo, visión deficiente, fotofobia, nictalopía...
Presencia de síntomas/signos neurológicos: ataxia, vómitos… 
Presencia de oscilopsia
Retraso en el crecimiento
Retraso psicomotor
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Algunos autores señalan la importancia de 
provocar nistagmus optocinético vertical para 
pronosticar la visión en el lactante con nistag-
mus (47). Cuando tienen visión útil, el tambor 
optocinético en movimiento vertical provoca 
un nistagmus optocinético vertical superpues-
to al horizontal. Cuando la visión es pobre, no 
puede provocarse una respuesta optocinética 
vertical. 

Dell’Osso desarrolló la función de agudeza 
de nistagmus expandida (NAFX, por sus siglas 
en inglés) como medida más real de la agudeza 
visual la cual se relaciona directamente con el 
tiempo de fovealización, y a la vez tiene un va-
lor pronóstico y puede predecir la mejora de la 
agudeza visual tras el tratamiento (17,48).

2.- Medición del tortícolis. El giro de la 
cabeza se produce hacia el sentido del com-
ponente rápido en el nistagmus en resorte y es 
un mecanismo para aprovechar la zona neutra 
donde el nistagmus disminuye de intensidad 
o es bloqueado, en un intento de aumentar el 
tiempo de fovealización y mejorar la función 
visual en estas condiciones. Se debe medir con 
goniómetro ortopédico si es posible. También 
se puede cuantificar de acuerdo con la cantidad 
de dioptrías prismáticas necesarias para mover 
la imagen a la zona neutra centrada (49). Debe-
mos definir si es horizontal, vertical, torsional 
o mixto.

Mientras se explora la agudeza visual va-
mos analizando el tortícolis y observamos si 
hay cambios según el ojo fijador (especial-
mente en el SNMDF) o según pasan los mi-
nutos aún estando en binocular. Se denomina 
tortícolis concordante si no varía ante dichas 
circunstancias, y tortícolis discordante si varía. 
Es muy importante reconocer esta variabilidad 
ya que el éxito del tratamiento en parte puede 
depender de ello. 

3.- Es importante describir las característi-
cas del nistagmus:

– Amplitud: se refiere a la extensión de los 
movimientos.

– Frecuencia: está expresada en el número 
de oscilaciones/unidad de tiempo. Si es utiliza-
do el segundo, la unidad será Hertz (oscilación/
segundo). La unidad de tiempo más adecuada 

es el minuto. Las frecuencias más comunes es-
tán situadas entre 100 y 300 osc/min. 

– Dirección: horizontal, vertical, torsional o 
mixto.

– Sentido: derecha, izquierda, arriba o aba-
jo. Lo define el componente rápido de la batida. 

– Los posibles cambios de intensidad, direc-
ción o sentido según la posición de la mirada 
(10) o ante diversas situaciones como la oclu-
sión. Debe explorarse durante 5-7 minutos al 
menos para descartar un nistagmus alternante 
periódico (50). Una maniobra que nos puede 
ayudar a valorar si la intensidad del nistagmus 
aumenta con la oclusión y así poder diferenciar 
un nistagmus vestibular periférico de otras for-
mas de nistagmus infantil, consiste en que el 
examinador observe un disco óptico con el of-
talmoscopio directo mientras ocluye periódica-
mente el otro ojo. El aumento de la intensidad 
con la oclusión sugiere un nistagmus vestibular 
periférico, mientras que ningún cambio, una in-
versión de dirección o una disminución en la in-
tensidad del nistagmus sugieren SNI o SNMDF.

4.- Analizamos la convergencia para ver si 
disminuye la intensidad del nistagmus como 
ocurre en muchos casos de nistagmus infantil, 
especialmente en el SNI (13), lo que suele me-
jorar la agudeza visual cercana.

5.- Examinaremos las pupilas. Si son poco 
reactivas o no reactivas bilateralmente sugiere 
una pérdida severa de la función retiniana o del 
nervio óptico debido a hipoplasia del nervio 
óptico bilateral, amaurosis congénita de Leber, 
distrofia de conos y bastones con afectación se-
vera o displasia retiniana congénita, mientras 
que la reacción pupilar a la luz generalmente 
se respeta en pacientes con discapacidad visual 
cortical. 

Se puede observar un defecto pupilar afe-
rente relativo (DPAR) en casos de patología de 
nervio óptico. Proporciona evidencia objetiva 
de un mejor potencial visual en el ojo que res-
ponde a la luz frente al que tiene el DPAR.

Nos podemos encontrar ante una respuesta 
pupilar paradójica (constricción inicial de la 
pupila a la oscuridad) que está presente clásica-
mente en la ceguera nocturna estacionaria con-
génita y la acromatopsia congénita, siendo más 
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raro en patología congénita del nervio óptico e 
incluso en pacientes normales. 

6.- Observación de otros signos patológi-
cos que nos orientan en el diagnóstico. Pode-
mos observar si existe una reacción de fotofo-
bia intensa o intolerancia anormal a la luz que 
en ocasiones podemos haberla percibido desde 
la entrada del niño a la consulta, típica de la 
acromatopsia, las distrofias retinianas congéni-
tas o de la amaurosis congénita de Leber. En 
particular, los niños con acromatopsia congéni-
ta muestran una extrema aversión a la luz bri-
llante. Niños con hipoplasia del nervio óptico o 
atrofia óptica dominante pueden tener fotofobia 
leve. Incluso una variedad de trastornos neuro-
lógicos (meningitis, hemorragia subaracnoidea, 
infarto talámico, tumores que comprimen las 
vías visuales anteriores...) pueden presentar fo-
tofobia (51).

El frotamiento intenso de los ojos (signo 
oculodigital) es típico de la amaurosis congé-
nita de Leber.

Si existe cabeceo nos hará pensar en nis-
tagmus nutans, aunque puede estar presente en 
algunos pacientes con SNI cuando fijan dete-
nidamente quienes lo suprimen con cierta fa-
cilidad, y en algunos pacientes con nistagmus 
adquirido. 

7.- Inspeccionaremos los movimientos 
extraoculares e identificaremos si existe es-
trabismo. Una parálisis oculomotora puede 
producir un nistagmus de mirada parética y 
un tortícolis. Según las diferentes series la in-
cidencia de estrabismo en niños con nistagmus 
varía según si existe patología asociada entre 
un 17% en casos de nistagmus idiopáticos y un 
82% en casos que asocian hipoplasia de nervio 
óptico (13,52). Los patrones alfabéticos (A o V) 
podrían justificar un tortícolis vertical (mentón 
abajo o arriba) buscando una posición ocular 
que demande la convergencia para disminuir la 
intensidad del nistagmus.

8.- Debemos estudiar la refracción bajo ci-
cloplejia. Un error de refracción muy alto puede 
causar nistagmus (generalmente más de -15D 
de miopía o +10D de hipermetropía. Existe ma-
yor incidencia de defectos refractivos, muchos 
elevados, en niños con nistagmus. El más fre-

cuente es el astigmatismo a favor de la regla, 
que en niños con nistagmus no disminuye en el 
primer y segundo año de vida como ocurre en 
niños sanos (45,53,54).

La detección de errores refractivos fuera del 
rango normal proporciona pistas adicionales 
que sugieren ciertos diagnósticos. Atkinson et 
al informaron que sólo el 5% de los bebés de 
6 a 9 meses de edad tienen más de 3 dioptrías 
de hipermetropía y el 0,5% más de 3 dioptrías 
de miopía (55). La miopía bilateral elevada en 
un niño con nistagmus infantil nos debe ha-
cer sospechar una distrofia retiniana congénita 
(acromatopsia, monocromatismo de conos azu-
les, ceguera nocturna estacionaria congénita), 
excepto en el caso de la amaurosis congénita 
de Leber en la que es más frecuente la hiper-
metropía elevada. Del mismo modo, la miopía 
alta es más frecuente en casos de albinismo y de 
hipoplasia del nervio óptico.

9.- Exploración del segmento anterior. Se 
debe realizar un examen minucioso, si es posi-
ble con la lámpara de hendidura, aunque si no 
disponemos de lámpara de hendidura portátil 
puede ser difícil objetivar algunas anomalías 
en niños pequeños. A menudo es útil tomar una 
fotografía con lámpara de hendidura con la luz 
colocada para mostrar el reflejo rojo a través de 
la pupila. Esto puede revelar una transilumina-
ción del iris sutil pero difusa que no es aparente 
en el examen fugaz. Podemos objetivar catara-
tas, transiluminación del iris que se puede pre-
sentar en el albinismo, aniridia y la enfermedad 
PAX6 sin aniridia completa, que suelen estar 
asociados con nistagmus e hipoplasia foveal. 
Las mutaciones del gen PAX6 pueden presentar 
aniridia completa, catarata, iris elipsoide u otras 
anomalías leves del iris (56,57). Los nódulos de 
Lisch u otras anomalías del iris pueden ofrecer 
pistas sobre los tumores y síndromes asociados 
con el nistagmus, como la neurofibromatosis.

Las cataratas bilaterales se asocian frecuen-
temente con el SNI en los países en vías de de-
sarrollo, debido a la detección y la eliminación 
tardía. Cabe destacar que las cataratas congéni-
tas bilaterales pueden asociarse con hipoplasia 
macular. Por lo tanto, la presencia de SNI antes 
o después de la cirugía de cataratas bilaterales 
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debe impulsar la evaluación de la mácula. Las 
cataratas monoculares se asocian con inestabi-
lidad para mantener la mirada. Birch et al re-
portaron una incidencia de nistagmus de apro-
ximadamente el 70% de pacientes con cataratas 
monoculares (58). En comparación, en el estu-
dio de Felius et al la incidencia fue del 38% 
de 83 niños con cataratas monoculares que se 
sometieron a una cirugía de cataratas entre 1 y 6 
meses de edad (59). De los niños con cataratas 
que tienen nistagmus unos presentan SNMDF 
y otros SNI.

10.- El examen del fondo de ojo es, a me-
nudo, la clave del diagnóstico. Si un niño no 
coopera, puede ser más fácil obtener una reti-
nografía que obtener una vista completa con el 
oftalmoscopio indirecto. Se debe examinar la 
retina para detectar anomalías en la pigmenta-
ción como espículas óseas (sin embargo, esto 
no suele estar presente en la primera infancia), 
pigmento numular o arteriolas estrechas. El es-
trechamiento difuso de las arteriolas retinianas 
puede estar presente en las distrofias retinianas 
congénitas. Debe examinarse detenidamente la 
mácula para ver si hay cambios pigmentarios 
y la fóvea para detectar atenuación o ausencia 
de su depresión, como ocurre en la hipoplasia 
foveal en la que también se observan las ar-
cadas vasculares perimaculares poco desarro-
lladas que pueden pasar directamente sobre el 
área que debería ser la fóvea. El edema macular 
cistoide es una causa mucho menos común de 
nistagmus, sin embargo, si es grave y de ini-
cio temprano, se podría observar como ocurre 
en algunos casos de síndrome de Usher tipo 1. 
También pueden observarse quistes foveales en 
la retinosquisis ligada a X juvenil juvenil que 
podría presentar nistagmus si tiene un inicio 
temprano y grave, aunque igualmente es una 
causa muy poco frecuente. En estos casos de 
patología que compromete la mácula será reco-
mendable hacer una OCT que nos ayudará en el 
diagnóstico y en el seguimiento. 

El aspecto del nervio óptico nos aporta mu-
cha información. En la hipoplasia del nervio 
óptico se puede objetivar que el nervio óptico 
es pequeño y poco desarrollado. Si es leve y su-
til, puede pasar desapercibido en el examen del 

fondo de ojo y en este caso la OCT del nervio 
óptico podría ser útil para confirmar el tamaño 
del disco y el grosor de la capa de fibra nerviosa 
retiniana. Como se ha comentado anteriormen-
te la HNO aislada es poco común, siendo más 
frecuente que se asocie con malformaciones ce-
rebrales en la línea media (44). Si se sospecha, 
se debe realizar una RM cerebral para evaluar 
la hipófisis y el septum pelúcidum. Si los ner-
vios están pálidos, puede haber una lesión pre-
natal o perinatal que causa atrofia óptica, que 
puede confirmarse con una RM. Esto también 
puede estar asociado con un nacimiento extre-
madamente prematuro. La palidez temporal y la 
atrofia de banda del nervio óptico también nos 
debe hacer sospechar patología neurológica, y 
en ocasiones se detecta mejor con oftalmosco-
pia directa.

Otro tipo de situación relativamente frecuen-
te es que nos encontremos ante casos de niños 
con nistagmus que tienen un fondo de ojo que 
parece completamente normal. La amaurosis 
congénita de Leber, la lipofuscinosis ceroi-
de neuronal, la ceguera nocturna estacionaria 
congénita, la acromatopsia, distrofias de conos 
y bastones y otros trastornos no muestran sig-
nos patológicos en la fundoscopia en una etapa 
temprana de la vida por lo que necesitaremos 
apoyarnos de más pruebas diagnósticas. En los 
casos de pacientes que tienen un examen de 
fondo de ojo anormal también deberán realizar-
se otros estudios como pruebas electrofisiológi-
cas, OCT, pruebas genéticas, RM... (1). 

3. Pruebas diagnósticas

1.- Mediante un examen de la visión cro-
mática descartaremos discromatopsias que 
pueden estar presentes en distrofias retinanas 
de conos o conos-bastones, acromatopsia, neu-
ropatías ópticas congénitas y adquiridas. En 
contraposición a la discromatopsia severa que 
caracteriza a las neuropatías ópticas adquiridas, 
el color de la visión se conserva relativamente 
en ojos con anomalías congénitas del disco óp-
tico. La discromatopsia es un signo temprano 
de compresión en el craneofaringioma.
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Los test más usados son las láminas pseudoi-
socromáticas (Ishihara) y los test de ordenación 
(Farnsworth). Elegiremos el test mejor adaptado a 
la edad del paciente, y lo haremos con luz adecuada 
si es posible luz del día, para no tener que usar una 
lámpara específica, evitando la luz del sol directa. 
En niños es más frecuente que podamos hacer un 
test de Ishihara que permite clasificar los defectos 
en protan y deutan, y con 3 años ya suelen colabo-
rar. Para niños más mayores y que su estado men-
tal lo permita el panel de Farnsworth D-15 es más 
útil, y sigue siendo relativamente simple y rápido. 
Permite valorar la posible existencia de problemas 
congénitos y adquiridos, detectando anomalías en 
el eje azul-amarillo y en el eje rojo-verde. 

2.- Explorar la sensibilidad al contraste no 
tiene mucha rentabilidad diagnóstica, pero en 
caso de estar disminuida nos orienta a patología 
de nervio óptico.

Existen dos formas básicas de valorar el con-
traste: por medio de rejillas de enrejado o por 
medio de letras de contraste decreciente. Las 
primeras son rejillas sinusoidales producidas 
electrónicamente o en cartillas impresas, como 
el sistema de Vistech Contrast Test System. 
Entre las cartillas de letras están: Pelli–Robson 
Contrast y LEA Vision Screening Card. Cuan-
do se utiliza cartilla de letras no son necesarias 
condiciones de iluminación especiales, mientras 
que las requeridas para test de enrejados deben 
estar cuidadosamente controladas para que la 
respuesta no se vea afectada por la iluminación.

3.- Puede aportar datos obtener una informa-
ción aproximada del campo visual del niño. En 
los menores de 5-6 años o con retraso mental 
la perimetría será binocular y por confrontación 
(STYCAR que es un acrónimo de Screening 
Test for Young Children And Retardates, de la 
pediatra Mary Sheridan) (60,61). Puesto que 
depende mucho de la atención y colaboración 
del niño debemos valorarlo con cautela. Para 
darle más valor lo adecuado es que se repitie-
ra en dos visitas. En los mayores de 7 años se 
puede intentar una campimetría con perímetro 
automático.

En casos de distrofias de bastones el campo 
periférico está reducido, mientras que en las de 
conos existe un escotoma central. 

En la atrofia óptica recesiva los campos 
muestran constricción variable, a menudo con 
escotomas paracentrales y suele acompañarse 
de muy mala visión y nistagmus desde la infan-
cia precoz. La atrofia óptica dominante sólo se 
acompaña de nistagmus en aquellos casos con 
afectación visual severa y el defecto campimé-
trico típico es un escotoma centrocecal, central 
o paracentral. 

Ante un craneofaringioma o un tumor hipo-
fisario podemos detectar una hemianopsia hete-
rónima bitemporal, y si fuera detectado precoz-
mente una cuadrantanopsia heterónima inferior 
o superior respectivamente. 

Puede darse una hemianopsia homónima en 
casos de lesiones cerebrales unilaterales o asi-
métricas. Con frecuencia las causas son congé-
nitas estructurales como la porencefalia, mal-
formaciones arteriovenosas, lesiones prenatales 
en la sustancia blanca periventricular, y con 
escasa frecuencia se acompañan de nistagmus. 
Otras son adquiridas como traumatismos, tu-
mores...

4.- Si sospechamos patología retiniana o de 
nervio óptico recomendamos hacer una tomo-
grafía de coherencia óptica, aunque hay que 
tener en cuenta que su realización y evaluación 
en pacientes con nistagmus puede ser difícil de-
bido al movimiento constante del ojo. La OCT 
ha mejorado nuestra capacidad para diagnosti-
car algunas causas de nistagmus como la hipo-
plasia foveal entre otras (62-64). Se han identi-
ficado anomalías retinianas mediante OCT en 
pacientes diagnosticados de nistagmus idiopá-
tico anteriormente.

La OCT manual es especialmente útil en ni-
ños pequeños, en quienes puede lograrse mien-
tras está despierto o bajo sedación, aunque en 
la actualidad no está disponible en la mayoría 
de centros.

A la vez, la imagen de fondo de ojo que re-
cogemos al hacer la OCT puede ser un comple-
mento de gran ayuda en la evaluación clínica y 
seguimiento.

5.- Para caracterizar mejor el nistagmus, 
actualmente es posible utilizar grabaciones de 
movimientos oculares que utilizan sistemas de 
video digital de alta velocidad, con proyección 
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láser y reflexión infrarroja. La técnica se de-
nomina videoculografía y existen diferentes 
dispositivos. Estas grabaciones se pueden usar 
para analizar el tipo de onda y tipo de nistag-
mus, para determinar los períodos de fovealiza-
ción e incluso para predecir el cambio después 
de una intervención médica o quirúrgica. Pue-
den proporcionar una predicción de la mejor 
agudeza visual corregida. Dicha medida es la 
función de agudeza del nistagmus (NAF) (65) y 
su mejora, la función de agudeza del nistagmus 
expandido (NAFX) desarrollado en el laborato-
rio de Dell’Osso (48). Su uso proporciona una 
medida precisa del tiempo de fovealización y 
una predicción de la agudeza potencial máxi-
ma para la forma de onda del paciente. Cuando 
se usa con la agudeza visual medida antes del 
tratamiento, el NAFX demuestra la cantidad de 
pérdida de agudeza visual debida a anomalías 
sensoriales, la cantidad debida a la forma de 
onda del nistagmus y estima la agudeza medida 
posterior a la terapia.

La forma de onda del nistagmus no es útil 
en el diagnóstico para la mayoría de los pro-
fesionales mediante observación clínica única-
mente. Sin embargo, el SNI puede identificarse 
mediante grabaciones de movimientos oculares 
por sus formas de onda específicas que no se 
encuentran en ningún otro tipo de nistagmus. 

La videoculografía pude proporcionar una 
nueva base para la clasificación, la etiología 
y el tratamiento de los movimientos oculares 
anormales. Sin embargo, debido a que no está 
disponible de forma rutinaria en las consultas 
de oftalmología pediátrica, creemos que es im-
portante dominar la parte clínica para llegar al 
diagnóstico.

6.- Pruebas electrofisiológicas. Dado que 
un elevado porcentaje de nistagmus infantiles 
tienen una patología oftalmológica subyacente, 
se recomienda realizarlas en caso sospechar pa-
tología retiniana o de nervio óptico, especial-
mente cuando el aspecto del fondo de ojo es 
normal (66), como ocurre con frecuencia en la 
amaurosis congénita de Leber, la acromatopsia, 
las distrofias de conos y conos-bastones, etc.

Según un reciente estudio de Bertsch et al 
en el que valoraban rentabilidad diagnóstica, 

el electrorretinograma (ERG) como prime-
ra prueba tuvo un rendimiento diagnóstico del 
56% (el mayor de todas las pruebas diagnós-
ticas después del examen ocular completo), la 
OCT del 55%, y las pruebas genéticas del 47%. 
La RM, como primera prueba realizada, tuvo el 
rendimiento más bajo en pacientes sin signos 
neurológicos acompañantes. El examen ocular 
pediátrico completo tuvo el mayor rendimien-
to para reducir el diagnóstico a una categoría 
específica de etiología de nistagmus que luego 
podría confirmarse a través de otras pruebas (1).

Debemos tener en cuenta que en niños sanos 
los valores normales en el ERG no se alcanzan 
hasta el primer año de vida. 

La realización de potenciales evocados vi-
suales (PEV) puede tener cierta rentabilidad 
diagnóstica en casos de niños con sospecha de 
albinismo sin claros signos en la exploración. 
Se ha informado que la asimetría interhemisfé-
rica en los PEV es una característica específica 
del albinismo, independientemente de su geno-
tipo o fenotipo. Esto se debe a que un mayor 
número de fibras de la retina temporal cruzan la 
línea media en el quiasma óptico que conduce 
a un mayor potencial en la corteza visual con-
tralateral después de la estimulación monocular 
(67,68).

7.- Resonancia magnética (RM).
Ante un niño con nistagmus recién diagnos-

ticado muchos médicos realizan una RM para 
descartar patología intracraneal a pesar de la 
falta de hallazgos clínicamente significativos 
en la mayoría de los casos, pero además de ser 
una prueba costosa y que no está disponible de 
manera inmediata, en muchos casos precisa se-
dación cuando se realiza en niños pequeños.

En la bibliografía existe controversia entre 
los diferentes autores a la hora de recomendar 
hacer una prueba de neuroimagen en niños con 
nistagmus, puesto que aunque su rentabilidad 
diagnóstica es baja, existen casos que es de vital 
importancia realizarla para detectar patología 
que puede ser incluso mortal. Según las series, 
el porcentaje de patología intracraneal detectada 
varía. Así, Batmanabane et al revisaron retros-
pectivamente 148 niños con nistagmus aislado 
que se sometieron a una RM y vieron que el 
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15,5% tenía anomalías en la neuroimagen. En-
tre ellas se detectó señal anormal a nivel de la 
sustancia blanca (4,1%; n = 6), malformaciones 
de Arnold Chiari I (3,4%; n = 5) y gliomas de la 
vía óptica (2%; n = 3) y ni las características clí-
nicas del nistagmus ni los resultados de la elec-
trofisiología visual permitieron la predicción de 
la patología intracraneal (69). Shammari et al 
revisaron la incidencia de patología intracra-
neal en niños pequeños en una cohorte de 26 
niños menores de 5 años con nistagmus aisla-
do y encontraron que 3 pacientes (12%) tenían 
un tumor a nivel cerebral detectado en RM y 
los tres tuvieron palidez en la cabeza del nervio 
óptico temporal en la exploración. El nistag-
mus fue pendular horizontal o rotatorio en los 
tres pacientes. Por lo que concluyeron que las 
características clínicas del nistagmus no predi-
jeron patología intracraneal y que los tumores 
neurológicos que producían nistagmus congé-
nito presentaban palidez temporal del nervio 
óptico en su cohorte (70). Denis et al en un es-
tudio prospectivo que realizaron a 48 niños con 
nistagmus infantil, el 98% nacidos a término, 
27 de ellos tenían alteraciones en la RM, y de 
los que tenían nistagmus de origen neurológico 
detectaron anomalías en el nervio óptico en el 
70% de los casos (71). Bertsch et al estudiaron 
202 casos de niños con nistagmus infantil y de-
tectaron que las tres causas más comunes fue-
ron albinismo (19%), amaurosis congénita de 
Leber (14%) y otras distrofias retinianas (13%), 
pero la prueba diagnóstica realizada en primer 
lugar con más frecuencia fue la RM (74/202) 
con un rendimiento diagnóstico del 16%. De 
esos 74 pacientes con RM como primera prue-
ba, 46 niños presentaban otros signos neuroló-
gicos además del nistagmus y en 14(30%) de 
ellos se halló patología en la RM, y de 28 niños 
que sólo presentaban nistagmus, ninguno de 
ellos tuvo hallazgos patológicos en la RM (1).

Clásicamente se ha dicho que debe hacerse 
una RM en los casos de spasmus nutans dada su 
asociación con el glioma de nervio o quiasma 
óptico (GNO) o del tercer ventrículo, pero la 
realidad es que tal recomendación se ha basa-
do en pequeñas series de casos. En base a ello, 
Arnolj et al revisaron a 67 niños diagnosticados 

inicialmente con spasmus nutans y revelaron 
que el 61% tenía antecedentes de prematuridad, 
retraso en el desarrollo u otra anomalía sistémi-
ca. El 43% tenía RM y ninguno tenía eviden-
cia de un glioma o mostró signos de tumor en 
los exámenes de seguimiento. Estimaron que 
la prevalencia de tumor en spasmus nutans es 
inferior al 1 %, por lo que recomiendan que sin 
otra evidencia de una lesión de masa intracra-
neal, es posible que no se justifique de inmedia-
to la neuroimagen de los bebés diagnosticados 
inicialmente con spasmus nutans (29). Bowen 
et al investigaron la asociación de spamus nu-
tans con anomalías intracraneales, particular-
mente glioma de nervio óptico, en 40 niños 
con SN y RM realizada. Ninguno tenía GNO 
ni masas intracraneales. Dos niños tenían hipo-
plasia del nervio óptico; ningún otro paciente 
presentó anomalías en la vía óptica. Los exá-
menes de RM fueron normales en 25 pacientes. 
Estos autores también plantean que en los niños 
que presentan SN pero no hay otros signos o 
hallazgos que sugieran anomalías neurológi-
cas, es posible que no se requiera RM (72). Sin 
embargo, Kiblinger et al revisaron 22 pacientes 
con spasmus nutans, RM y eletrorretinografía 
y hallaron que dos pacientes tenían gliomas 
quiasmáticos (9%). Cuatro pacientes tenían dis-
trofia de conos o conos y bastones (18%). Sólo 
tres pacientes no tenían afecciones oculares, 
intracraneales o sistémicas asociadas (13,6%) 
por lo que estos autores insisten en que una 
proporción sustancial de pacientes que presen-
tan SN tienen importantes anomalías oculares, 
intracraneales o sistémicas subyacentes y deben 
investigarse (27).

Teniendo en cuenta lo anterior, cualquier 
profesional que esté ante un caso de un niño 
neurológicamente normal con nistagmus de 
aparición en la infancia debe preguntarse si está 
justificado pedir una RM.

En nuestra opinión la realización de una RM 
no está justificada de inicio en un niño neuro-
lógicamente normal con nistagmus infantil (de 
aparición antes de los 6 meses de vida). En ge-
neral, los tumores cerebrales y otras lesiones 
compresivas del SNC no causan nistagmus in-
fantil. Pero existen situaciones clínicas en las 
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que la neuroimagen se justifica en el niño con 
nistagmus infantil, que se recogen en la tabla 7:

1. En niños con hipoplasia de nervio ópti-
co, obtendremos imágenes por RM para evaluar 
el estado estructural del infundíbulo hipofisario, 
hemisferios cerebrales y estructuras intracra-
neales de la línea media (septum pellucidum, 
cuerpo calloso). En estos casos el propósito de 
la RM es buscar anomalías del SNC asociadas 
que puedan coexistir. Los tumores suprapra-
sellares congénitos (craneofaringioma, glioma 
quiasmático...) en casos raros interrumpen la 
migración axonal óptica durante la embriogé-
nesis y se presentan con hipoplasia del nervio 
óptico, inclinación de los discos ópticos u otras 
anomalías discales (73). La RM asegura que 
esta rara asociación pase por alto.

2. En niños con atrofia óptica, obtendremos 
imágenes por RM para descartar un tumor su-
praselar congénito (por ejemplo, glioma quias-
mático, craneofaringioma) o hidrocefalia. En 
nuestra experiencia, hay pocas causas no com-
presivas de atrofia óptica congénita o infantil 
temprana. Al igual haremos si presenta papile-
dema o palidez temporal del nervio óptico.

3. En niños que se diagnostica spasmus nu-
tans, obtendremos imágenes de RM para des-
cartar gliomas quiasmáticos u otros tumores 
supraselares. Aunque tras revisar la bibliografía 
vemos que su asociación es poco frecuente y 
que suele asociarse con mayor frecuencia a pa-
tología retiniana o sistémica, si no encontramos 
una causa recomendamos realizar una RM.

4. En niños con signos o síntomas neuro-
lógicos, como DPAR, retraso psicomotor, osci-
lopsia, vértigo, naúseas, ataxia, etc, obtenemos 
imágenes por RM para descartar nistagmus de 
origen neurológico.

5. En niños con nistagmus de balancín, 
obtenemos RM para buscar aquiasmia o hipo-
quiasmia (74).

6. En niños en los que el nistagmus comien-
za después de los 6 meses o es monocular, 
vertical, disociado o alternante periódico, ya 
que pueden asociar patología neurológica. 

Aún cuando no esté indicado pedir inicial-
mente una RM, si se realiza un estudio oftal-
mológico y hay un diagnóstico ocular pero hay 
cambios en la evolución o si el diagnóstico no 
se ajusta al cuadro clínico, aún se debe valorar 
realizar una RM. Aunque es inusual, algunos 
pacientes pueden tener dos trastornos (75).

8. Estudio genético 

Cuando sospechemos ciertas patologías que 
tienen un diagnóstico genético podemos solici-
tar su estudio. Incluso en ocasiones lo pedimos 
antes de pedir electrofisiología u otras pruebas 
diagnósticas, ya que podemos ahorrar la reali-
zación de algunas pruebas y tiempo en el diag-
nóstico. En la tabla 8 se incluyen algunas pato-
logías y sus genes mutados.

9.- Valoración por otras especialidades
En el caso de que se trate de un SNI aso-

ciado a patología oftalmológica la cual no ten-
ga asociaciones a nivel de otros órganos, será 
suficiente con ser valorado por el oftalmólogo. 
Pero si sospechamos que el nistagmus tiene un 
origen neurológico o vestibular, o entra dentro 
del espectro de una patología multisistémica 
o sindrómica es conveniente que además de 
nuestra valoración sea valorado por pediatría 
u otras especialidades. Por ejemplo, si el cua-
dro oftalmológico puede estar asociado a otras 
alteraciones neurológicas, genitourinarias, tu-
morales, etc, como en el caso de la aniridia o 
albinismo se derivará a pediatría entre otras. En 
el caso de sospechar nistagmus vestibular pe-
riférico el paciente será derivado a otorrinola-

Tabla 7. Hallazgos que sugieren patología neurológica y 
justifican realizar una RM
Inicio del nistagmus después de los 6 meses
Nistagmus monocular
Nistagmus vertical
Nistagmus disociado 
Nistagmus alternante periódico
Nistagmus en balancín o see-saw
Spasmus nutans
Hipoplasia, atrofia o palidez temporal de nervio óptico, 
papiledema
Presencia de síntomas/signos neurológicos: retraso 
psicomotor, oscilopsia, vértigo, naúseas, ataxia, defecto 
pupilar aferente relativo
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ringología. Si sospechamos un síndrome o una 
enfermedad por depósito el niño será derivado 
a sindromología o pediatría.

Se recomienda valoración neurológica en 
caso de sospechar un nistagmus de origen neu-
rológico, aunque hayamos pedido una prueba 
de neuroimagen y ésta muestre o no alteracio-
nes, o en caso de tener la sospecha clínica de 
que el paciente pueda sufrir una patología neu-
rológica por antecedentes o síntomas y signos 
que presente como ataxia, vómitos, atrofia óp-
tica...

Una evaluación por un endocrinólogo (in-
cluyendo los niveles de hormonas en sangre) 
puede estar indicado en niños con hipoplasia de 
nervio óptico, dada su asociación con anorma-
lidades en la glándula pituitaria. Si la glándula 
pituitaria es anormal, la deficiencia de hormona 
del crecimiento puede ocasionar retraso en el 

crecimiento del niño, y la deficiencia de hormo-
na estimulante del tiroides puede causar hipo-
tiroidismo congénito con retraso mental, entre 
otras deficiencias que pueden producirse.

La tabla 9 integra el examen que podemos 
hacer al niño en consulta y las pruebas diagnós-
ticas que pueden realizarse.

Resumen del procedimiento diagnóstico y 
conclusiones

La importancia principal en el diagnóstico 
de los diferentes tipos de nistagmus en los pa-
cientes pediátricos reside en el manejo de las 
patologías subyacentes, el pronóstico visual y 
vital del niño y el asesoramiento genético.

Como hemos comentado, las etiologías del 
nistagmus en niños son muchas y variadas, y el 
paciente pediátrico es más complicado de estu-
diar, sobre todo los más pequeños, lo que hace 
que el diagnóstico sea un desafío. Es más sen-
cillo si el diagnóstico diferencial se plantea di-
vidiéndolo primero en dos amplias categorías: 
nistagmus de origen ocular y nistagmus de ori-
gen neurológico. Nos interesa descartar que se 
trate de un nistagmus de origen neurológico con 
una causa tumoral, malformativa o sindrómica 
que debamos sospechar y descubrir tan pronto 

Tabla 8. Patología y gen que presenta la mutación
Patología Gen mutado

Albinismo oculocutáneo 
  OCA1  
  OCA2 
  OCA3  
  OCA4

TYR 
OCA2 
TYRP1 
SLC45A2

Albinismo ocular ligado al X GPR143
Acromatopsia AFT6

CNGA3 
CNGB3 
GNAT2 
PDE6C 
PDE6H

Monocromatismo de conos azules OPN1LW 
OPN1MW

Ceguera nocturna estacionaria congénita 
ligada al X(CSNB1 y CSNB2)

CACNA1F 
NYX

Amaurosis congénita de Leber (LCA) GUCY2D
CEP290
RPGRIP1
RDH12
SPATA7 
AIPL1
RD3
CRB1
CRX
IMPDH1
IQCB1
KCNJ13
LCA5
NMNAT1
TULP1

Aniridia PAX6

Tabla 9. Exploración y pruebas diagnósticas para evaluación 
del nistagmus
Medida de la agudeza visual
Medida del tortícolis
Descripción de características del nistagmus
Examen de la convergencia
Examen de las pupilas
Observación de otros signos patológicos
Movimientos extraoculares/ estrabismo
Refracción bajo cicloplejia
Examen del segmento anterior
Examen del fondo de ojo
Examen de la visión cromática
Examen de la sensibilidad al contraste 
Tomografía de coherencia óptica
Campo visual
Videoculografía
Electrofisiología (ERG y/o PEV)
Resonancia magnética
Estudio genético
Valoración por otras especialidades
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como sea posible por el curso desfavorable de 
la enfermedad.

En primer lugar haremos una anamnesis de-
tallada y una correcta exploración del niño, lo 
que puede reducir el diagnóstico a una catego-
ría específica de etiología que luego podría con-
firmarse a través de otras pruebas.

A continuación, en caso de tener sospecha de 
nistagmus de origen neurológico (ver tabla 7) 
orientaremos la ruta diagnóstica realizando una 
prueba de neuroimagen como primera prueba 
complementaria, si es posible una RM. Si la 
RM fuera normal, valoraríamos hacer pruebas 
electrofisiológicas.

Si en principio no nos orienta hacia un nis-
tagmus de origen neurológico, nos dirigiremos 
por la otra ruta diagnóstica y buscaremos una 
patología ocular subyacente. Un niño con nis-
tagmus infantil (de aparición en los 6 primeros 
meses de vida) y sin otros signos o síntomas 
neurológicos tiene muchas más probabilidades 
de tener una causa ocular sensorial de nistagmus 
que una causa neurológica. Recordemos que la 
causa más frecuente de nistagmus infantil es el 
síndrome de nistagmus infantil asociado a pa-
tología oftalmológica. Por esta ruta diagnóstica 
realizaremos en primer lugar pruebas electrofi-
siológicas, y si la sospecha está muy fundamen-
tada podemos valorar pedir inicialmente estu-
dio genético. Además, si procede solicitaremos 
valoración por sindromología o pediatría según 
la sospecha (fig. 1).

Dentro de los diferentes tipos de nistagmus 
de causa ocular, hay un gran grupo de SNI, un 
grupo significativo de síndrome de nistagmus 
por mal desarrollo de la fusión y un grupo pe-
queño que comprende a individuos con síndro-
me de bloqueo de nistagmus. Son más fáciles de 
diagnosticar con la ayuda de grabaciones de la 
motilidad pero desgraciadamente no están dis-
ponibles en muchas consultas de oftalmología.

Para resumir lo aportado, a continuación se 
presentan brevemente supuestos clínicos de ca-
sos de nistagmus para demostrar el proceso de 
toma de decisiones.

– En un niño con nistagmus en el que no 
encontramos hallazgos obvios para dirigir las 
pruebas, el ERG a menudo es la más rentable 

como primera prueba. Puede dividir las causas 
ampliamente en distrofias retinianas congénitas 
versus todas las demás (neurológicas, anatómi-
cas, motoras).

– En un bebé con SNI, que parece que sus 
ojos van a la deriva, que no fija, tiene hiper-
metropía alta y que no se encuentran anoma-
lías oculares, el diagnóstico más probable es la 
amaurosis congénita de Leber. El diagnóstico 
puede darlo un ERG abolido. Después solicita-
remos estudio genético. 

– En caso de objetivar falta de la pupila o la 
pupila ovalada, sospecharemos aniridia. Pode-
mos hacer OCT de mácula para valorar si existe 
hipoplasia foveal, solicitaremos estudio genéti-
co y valoración por parte de pediatría. 

– Si nos encontramos defectos de transilu-
minación del iris y sospechamos albinismo, 
obtendremos OCT de mácula para valorar hi-
poplasia foveal y se pueden considerar pruebas 
genéticas para el albinismo así como valoración 
por pediatría. En caso de duda, al ser un caso 
sutil podemos pedir antes PEV.

– Si el niño tiene fotofobia severa sugiere 
con mayor probabilidad la presencia de una dis-
trofia retiniana congénita, aniridia o albinismo.  
Si sospechamos una distrofia retiniana congéni-
ta y el niño ve peor durante el día sugiere una 
distrofia de conos o conos-bastones, y si ve peor 
durante la noche sugiere una ceguera nocturna 
estacionaria congénita. En primer lugar pedi-
remos un ERG, después valoraremos pruebas 
genéticas.

– En caso de nistagmus tipo síndrome de 
spasmus nutans debe descartarse un spamus 
nutans enmascarado causado por patología of-
talmológica como distrofias retinianas (en oca-
siones asociadas a algún síndrome) mediante la 
realización de pruebas electrofisiológicas y/o 
realizarse estudio de imagen para descartar pa-
tología neurológica.

– Si el niño tiene signos o síntomas de sos-
pecha de patología neurológica solicitaremos 
una RM como primera prueba complementa-
ria que puede dar el diagnóstico. En los casos 
en los que la RM sea normal en un niño con 
nistagmus y no se hubiera realizado un examen 
oftalmológico completo, éste debe realizarse, 
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y si fuera preciso posteriormente se realizarían 
otras pruebas complementarias.

– Ante un niño con SNI, con agudeza vi-
sual relativamente buena y el resto de causas 
excluidas, podemos decir que tiene un nistag-
mus idiopático. En muchos casos, a los pacien-
tes diagnosticados con NI se les ha encontrado, 
en una etapa posterior, ya sea mediante un exa-
men clínico detallado o con la ayuda de pruebas 
diagnósticas, que tienen nistagmus secundario 
a otras afecciones.

A pesar de los mejores esfuerzos, alrededor 
del 4% de los pacientes tendrá una causa des-
conocida de nistagmus infantil y otro 10% se 
diagnosticarán como nistagmus idiopático (23).

Es necesario reevaluar periódicamente a los 
niños con nistagmus, especialmente a aquellos 
que no tienen un diagnóstico definido o a los 
que están diagnosticados de presunto nistagmus 

idiopático. Las nuevas tecnologías nos permi-
ten diagnosticar a muchos pacientes con hallaz-
gos sutiles que no pudieron ser diagnosticados 
en el pasado.
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