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Resumen

El nistagmus en la infancia puede tener diversas etiologias, entre ellas destacan las oculares, neuro-
logicas y sindromicas. El tipo de nistagmus mas frecuente en la edad pediatrica es el sindrome de
nistagmus infantil asociado a patologia ocular.

Conocer los tipos de nistagmus y sus caracteristicas, ademas de realizar una adecuada evaluacion
del paciente, contribuye a lograr una correcta orientacion etioldgica y un diagndstico preciso, lo
cual es muy importante dado que de ello puede depender el pronostico visual y vital del nifio.

El objetivo de este articulo es aportar una actualizacion diagnostica del nistagmus en la infancia.
Palabras clave: Protocolo, diagnostico, 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.

Introduccion

El nistagmus es una oscilacion ritmica e in-
voluntaria de uno o ambos ojos en el que se pro-
duce una deriva de la fijacion y a continuacioén
un movimiento de refijacion. Puede presentarse
a cualquier edad. Existen varias formas clinicas
y clasificaciones segtin la edad de inicio, etiolo-
gia, forma de onda y otras caracteristicas.

El conocimiento de las distintas formas en
que se puede presentar el nistagmus y los sig-
nos clinicos caracteristicos, asi como de una
correcta exploracion, contribuyen a llegar a un
diagndstico preciso y a una adecuada orienta-
cion etioldgica, puesto que en algunos casos
existe una enfermedad subyacente grave.

El nistagmus en un paciente pediatrico es un
motivo de consulta y de derivacion a oftalmolo-
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gia, y alin no existe un protocolo acordado para
la evaluacion de estos pacientes. Con frecuen-
cia los nifios tienen una resonancia magneética
(RM) cerebral realizada como primer estudio
pudiendo ser diagnosticados de nistagmus mo-
tor idiopatico sin mas si la resonancia magnéti-
ca es normal y la agudeza visual parece relati-
vamente normal para la edad (1). Actualmente
disponemos de numerosas pruebas diagndsticas
que nos pueden ayudar a orientar nuestros pa-
cientes hacia un diagndstico correcto. Esto es
muy importante no solo por el prondstico visual
y en ocasiones vital del paciente, sino también
por el consejo genético en algunos casos.

Es muy importante el seguimiento de un nifio
con nistagmus, ya que, ademas de que puede
ser una manifestacion de un problema de salud
grave, podemos evitar o mejorar una dificultad
en el aprendizaje relacionada con la vision.

Epidemiologia

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

Etiopatogenia

Hasta la actualidad ninguna teoria 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 disfuncidon puede conducir al nistagmus.
Estas entradas son el sistema de seguimien-
to lento de persecucion, el sistema vestibulo-
ocular y el integrador neuronal (3). La etiologia
puede ser multifactorial, siendo la via comun
final la interferencia con la calibracion del mo-
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tor ocular durante un periodo de sensibilidad,
momento en el que un dafio produce cambios
irreversibles (4-6).

1. El sistema de seguimiento lento de perse-
cucion permiten que los 0jos sigan un estimulo
en movimiento con la mirada. Son movimien-
tos voluntarios conjugados de ambos ojos para
mantener estabilizada la imagen foveal de esti-
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 fovealizacion de un objeto duran-
te los cambios en la posicion de la cabeza. Los
propioceptores del sistema vestibular son los
tres canales semicirculares del oido interno y
responden a los cambios en la aceleracion an-
gular debido a la rotacion de la cabeza.

3. El integrador neuronal es una red que
sostiene la mirada. Cuando el ojo se coloca en
una posicion extrema en la oOrbita, la fascia y
los ligamentos que suspenden el ojo ejercen una
fuerza elastica para regresar a la posicion pri-
maria. Para superar esta fuerza, se requiere una
contraccion tonica de los musculos extraocula-
res. El integrador neuronal genera la sefial. El
cerebelo, las vias vestibulares ascendentes y los
nucleos oculomotores son componentes impor-
tantes del integrador neural.

Clasificacion y conceptos basicos

La terminologia del nistagmus estaba im-
pregnada de descripciones y presunciones cli-
nicas a menudo incorrectas. En el afio 2001
expertos oftalmologos y neurdlogos dirigidos
por el National Eye Institute crearon la Clasi-
ficacion de anomalias en los movimientos ocu-
lares y estrabismo (CEMAS, por sus siglas en
inglés) y sugirieron que los trastornos de los
movimientos oculares se clasificaran segin las
terminologias y descripciones que a continua-
cion se describen. Asi los antiguos términos de
nistagmus sensorial y nistagmus motor idiopa-
tico se integran en el sindrome de nistagmus
infantil que se trata de un fenotipo clinico dis-
tinto a otras formas de nistagmus de aparicion
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temprana como el sindrome de nistagmus por
mal desarrollo de la fusion (que reemplaza al
antiguo término de nistagmus latente/manifies-
to-latente), el sindrome de spasmus nutants y
aquellos producidos por causa neurologica o
sistémica (7-10).

Cuando el nistagmus se clasifica segun el
inicio de los sintomas, 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.

Segun 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 iniciacion lenta y una
fase correctora répida.

Segun si se produce en uno o en ambos 0jos
puede ser unilateral (también denominado mo-
nocular) o bilateral. Cuando el nistagmus pare-
ce unilateral, es mas a menudo asimétrico que
verdaderamente unilateral.

El nistagmus puede ser conjugado cuando
ambos 0jos se mueven simultineamente en la
misma direccion, igual intensidad y durante el
mismo tiempo o disconjugado (también deno-
minado disociado) cuando no se cumple alguna
de las caracteristicas anteriores.

Segun la direccion del nistagmus puede ser
horizontal, vertical, torsional o cualquier
combinacion de estos movimientos superpues-
tos uno sobre el otro.

El nistagmus puede ser fisiolégico o pato-
légico. Los nistagmus fisiologicos 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
fisiologicos:

— 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 rapida que
es de reposicidon para fijar en el siguiente ob-
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jeto. Debe ser explorado monocularmente. Su
presencia demuestra que una persona no es cie-
ga y puede ser util utilizado ante un probable
caso de simulacion.

— El nistagmus de mirada extrema. Es un
nistagmus en resorte, simétrico y de baja ampli-
tud que se produce cuando los 0jos se mueven
hacia lateroversiones extremas en algunas per-
sonas.

— El nistagmus vestibular inducido. Se
produce por estimulacion de un laberinto por
rotacion de la cabeza o por irrigacion del con-
ducto auditivo externo. Al rotar la cabeza la fase
lenta va en direccion contraria al movimiento.
La estimulacion calorica de los canales semi-
circulares con agua fria inducird un nistagmus
en resorte hacia el lado opuesto y, si se estimu-
la con agua caliente, el nistagmus en resorte se
dirigira hacia el mismo lado. La fijacion Optica
tiende a inhibir el nistagmus vestibular. Se exa-
cerba en la oscuridad o cuando los ojos estan
cerrados.

Son nistagmus patolédgicos:

— Sindrome de nistagmus infantil.

— Sindrome de nistagmus por mal desa-
rrollo de la fusion.

— Sindrome de bloqueo de nistagmus.

— Sindrome de nistagmus nutans.

— Nistagmus vestibular periférico y cen-
tral.

— Nistagmus asociado a patologia neuro-
logica.

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 periodos de
fovealizacion que son los periodos de tiempo
de la fase lenta en el cual el movimiento ocular
es mas estable y durante los cuales la imagen se
proyecta en la févea por lo que influyen directa-
mente en la agudeza visual. Suele provocar que
el nifio gire la cabeza en un intento de mejorar
la funcion visual en estas condiciones.

Debemos conocer lo que dicta la ley de
Alexander que determina que la intensidad del
nistagmus aumenta en la direccion de la fase
rapida y disminuye en la direccion de la fase
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lenta. La cumplen el nistagmus vestibular peri-
férico horizontal y el sindrome de nistagmus de
mal desarrollo de la fusion bajo condiciones de
fijacion monocular.

Para poder orientar el diagndstico es nece-
sario conocer las particularidades de cada nis-
tagmus. A continuacidon se exponen las carac-
teristicas de los diferentes tipos de nistagmus
patologicos.

1. Sindrome de nistagmus infantil (SNI)

El SNI tiene una prevalencia de 1/1500 ni-
fios, siendo dos veces mas frecuente en nifios
que en nifas. Es el tipo de nistagmus de apa-
ricion en la infancia mas frecuente. Integra los
antiguos conceptos de nistagmus motor idio-
patico y nistagmus sensorial. Segun las series
existe alteracion de la via 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 estd ausente en nifios con
pérdida de vision 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 diagnostica para
diferenciar enfermedades de la via anterior de
lesiones de la via posterior. Esta distincion se
convierte especialmente importante cuando se
trata de patologias oculares que muestran mini-
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 direccion horizontal
en todas las posiciones de la mirada, a diferen-
cia del nistagmus adquirido y/o el vestibular
que aun siendo horizontal cambia a vertical en
la mirada vertical. Al principio suele ser pendu-
lar pero hacia los dos afios suele transformarse
a la forma en resorte. Es caracteristico la ace-
leracion de la fase lenta en los registros video-
culogréficos y no cumple la ley de Alexander a
diferencia de lo que ocurre en el sindrome de
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nistagmus por mal desarrollo de la fusion y en
el nistagmus vestibular. Se han identificado 12
formas de onda caracteristicas que pueden ayu-
dar a diagnosticarlo mediante registros video-
culograficos pero el andlisis de las formas de
onda no ayuda a diferenciar el SNI idiopatico
del SNI con patologia ocular asociada ni siquie-
ra lo diferencia completamente del nistagmus
adquirido (7). Su intensidad aumenta con la fi-
jacion, ansiedad, fatiga y en la mirada lateral,
batiendo a la derecha en dextroversion y a la
izquierda en levoversion. Disminuye durante el
suefio o la falta de atencion visual. Esto ayuda a
distinguirlo del nistagmus vestibular periférico,
que aumenta con la oclusién y disminuye con la
fijacion. 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 torticolis
que se usa para mantener los 0jos en la posicion
de la mirada del punto de bloqueo, siendo mas
evidente cuando el nifio se esta fijando en un
objeto distante, y se va acentuando mas hacia
los 3-4 afios, con una frecuencia de aparicion
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 refraccion significativos que en la
poblacion general y siendo lo mas 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 caracteristicas.

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

Si existe una enfermedad ocular subyacente
se podran observar otras manifestaciones cli-
nicas que acompafian al nistagmus como foto-
fobia, hipopigmentacion cutdnea, aniridia, res-
puestas pupilares alteradas, entre otras.

Entre las patologias oftalmologicas asocia-
das al SNI mas 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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Tabla 1. Caracteristicas del sindrome de nistagmus infantil
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Inicio antes de los 6 meses de vida

Binocular, conjugado, horizontal-torsional, pendular o en resorte

Aceleracion de la fase lenta

Aumenta con la fijacion, ansiedad, fatiga, en mirada lateral

Disminuye en convergencia, durante el suefio o falta de atencion visual

No cumple la Ley de Alexander

No cambia de direccion en las diferentes posiciones de la mirada

No oscilopsia

Asocia: punto de bloqueo, torticolis, defecto refractivo, estrabismo, historia familiar

tacionaria congénita...) y la hipoplasia del ner-
vio optico. Otras patologias que lo asocian con
menor frecuencia son la cataratas congénitas, la
hemorragia vitrea bilateral, las opacidades cor-
neales bilaterales, la retinopatia de la prematu-
ridad, la aquiasma, la atrofia 6ptica y sindromes
asociados a degeneraciones retinianas de inicio
temprano (tabla 2).

Dentro del SNI se incluye el nistagmus
idiopatico (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 FRMD?7 en el cromosoma
Xq26 (locus NYSI) en algunos casos de nistag-
mus idiopatico ligado al X, pero existe una gran
variacion fenotipica en los pedigries y se han
descrito otros genes mutados como GPR143.
Existen casos esporadicos, entre los cuales me-
nos del 10% presentan mutaciones en FRMD?7.

Tabla 2. Patologias oftalmoldgicas asociadas al sindrome 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 optico

Atrofia optica

Cataratas congénitas

Hemorragia vitrea bilateral

Opacidad corneal bilateral
ROP

Aquiasma

Actualmente el rendimiento diagnodstico 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 practica clinica, pero
esto por si solo no nos sirve para diagnosticar el
NI, tampoco la impresion clinica. Cuantos mas
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 continuacion se describen las caracteristi-
cas de las patologias oftalmologicas asociadas
con mayor frecuencia al SNI.

a) Albinismo. Integra varios cuadros hipo-
melanoticos:

Albinismo oculocutineo. Cursa con hipo-
pigmentacion de la piel y del cabello ademas
del iris y del epitelio pigmentario de la retina.
Suele presentar transiluminacién del iris, mala
agudeza visual con deficiente vision binocular,
fotofobia, SNI, hipoplasia foveal. Pueden tener
estrabismo. Otro tipo de nistagmus que pueden
presentar es el nistagmus alternante periodico y
el nistagmus en balancin. El fondo de ojo pre-
senta papilas grisaceas en los primeros afios de
vida, pequenas y sin excavacion, con entrada
temporal de los vasos retinianos. Caracteristi-
camente existe un cruce anormal con mayor ni-
mero de fibras de la retina temporal que cruzan
la linea media en el quiasma optico lo que con-
duce a un mayor potencial en la corteza visual
contralateral después de la estimulacién mono-
cular en los PEV.
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Albinismo ocular. Cursa con hipopigmen-
tacion del iris y del epitelio pigmentario de la
retina, con pigmentacion normal del cabello y
la piel. De herencia ligada al X.

Existen algunos sindromes multisistémicos
que cursan con albinismo como el sindrome
de Hermansky-Pudlak caracterizado por albi-
nismo oculocutaneo, diatesis hemorragica y, en
algunos casos, fibrosis pulmonar o colitis gra-
nulomatosa, y el sindrome de Chediak-Higas-
hi que combina los signos del albinismo ocu-
locutaneo parcial con otras alteraciones como
inmunodeficiencia, tendencia al sangrado leve
y hallazgos neurolégicos durante la edad adulta
temprana.

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

b) Aniridia

Significa ausencia de iris, pero en reali-
dad existe un iris rudimentario. Se asocia
con otras anomalias oculares como cataratas,
hipoplasia foveal, opacidad corneal, colobo-
ma, glaucoma o malformaciones del nervio
optico, principalmente hipoplasia. Cursa con
mala agudeza visual, fotofobia, SNI, hiper-
tension ocular entre otros seguin el grado de
afectacion ocular.

Estd 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 patron autoso-
mico dominante y un tercio ocurre de forma es-
poradica. Puede presentarse de manera aislada
0 asociarse a otras anomalias como la ataxia y
el retraso mental en un cuadro sindromico de-
nominado sindrome de Gillespie. En aproxima-
damente un tercio de los casos se desarrolla un
complejo sindromico que comprende anoma-
lias genitourinarias, tumor de Wilms y retraso
mental que se conoce como el sindrome WAGR
(del inglés: Wilms tumor, Aniridia, Genital ab-
normalities and Retardation). Es importante
descartar tumor de Wilms mediante ecografia
abdominal ya que con un diagnostico precoz la
supervivencia es alta.
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¢) Hipoplasia foveal aislada

La hipoplasia foveal es una condicion en la
cual la fovea estd muy poco desarrollada y pre-
senta ausencia de la pigmentacion foveal y/o de
su zona avascular que puede apreciarse en la
exploracion del fondo de ojo, incluso pueden
observarse capilares que cruzan anormalmente
el area foveal.

La realizacion de una tomografia de cohe-
rencia Optica (OCT) y un electrorretinograma
(ERG) multifocal son ttiles en el diagnostico.
En la OCT no se observa la depresion foveal
tipica, ni el aumento de la densidad de fotorre-
ceptores que son caracteristicos 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 precaucion al atribuir el nis-
tagmus infantil a la hipoplasia foveal aislada
basada en OCT solamente (38).

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

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

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

Amaurosis congénita de Leber (ACL). De
herencia autosdmica recesiva (AR). Cursa con
muy baja vision, falta de fijacion, 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 refraccion elevados (es mas frecuente la
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hipermetropia). Es tipico el signo oculodigital
de Franceschetti que consiste en que el nifio se
presiona los ojos con el fin de producirse esti-
mulos luminosos que puede llegar a producir un
enoftalmos. El ERG escotopico y fotopico esta
extinguido o severamente reducido.

Acromatopsia (0o monocromatismo de bas-
tones). De herencia AR. Cursa con baja vision,
nistagmus de alta frecuencia y baja amplitud,
fotofobia, discromatopsia, escotoma central, fi-
jacion excéntrica. Suelen ser miopes. Puede es-
tar presente una respuesta pupilar paradojica. El
ERG muestra respuesta fotopica ausente o muy
disminuida y la escotopica 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 miopia
elevada. En la adolescencia o edad adulta pro-
gresa a una maculopatia atrofica. El ERG mues-
tra respuesta fotopica alterada, excepto la del
cono S que esta bien conservada, y la escotopi-
ca es normal o moderadamente anormal.

Ceguera nocturna estacionaria congénita.
Esta afectada la funcién 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 autosomica recesiva
y dominante. Cursa con baja vision, nistagmus,
nictalopia y miopia. Puede estar presente una res-
puesta pupilar paradojica. No hay discromatopsia.
El ERG escétopico muestra ondas b muy reduci-
das o ausentes (ERG electrongativo) en CSNB1 y
ondas b reducidas pero medibles en CSNB2.

e) Hipoplasia de nervio optico (HNO)

El nervio Optico es pequefio y poco desa-
rrollado. Es la anomalia del disco Optico mas
comun 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 mas frecuente en hijos de madres muy
jovenes en su primer embarazo. La leucomala-
cia periventricular es una causa frecuente de hi-
poplasia del nervio optico.

El rango del deterioro de la vision es de muy
leve a severa y puede afectar uno o ambos 0jos.
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Puede cursar con nistagmus, estrabismo, alte-
racion de las respuestas pupilares, defectos del
campo visual localizados a menudo combina-
dos con una constriccion generalizada. Algunos
pacientes muestran una leve mejoria en la agu-
deza visual en los primeros afios de vida, que se
atribuye a un retraso secundario en la madura-
cion de la vias visuales posteriores.

Oftalmoscopicamente, la HNO aparece
como una cabeza del nervio Optico anormal-
mente pequefia, gris o de color palido y que
puede o no estar acompafada por un halo peri-
papilar de color amarillento, moteado y bordea-
do por un anillo con pigmentacion aumentada
o disminuida (signo del anillo doble). Las ve-
nas retinianas principales a menudo son tortuo-
sas. Aunque la macula 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 Optica anormalmente grande
y un borde neurorretiniano delgado contenido
en un disco optico de tamafio normal (42,43).

Mientras que la HNO moderada o severa
puede ser reconocida por el examen de fondo
de ojo, el diagnostico de hipoplasia leve es mas
facil con la OCT pero sigue siendo problemati-
co en bebés y nifios pequenos, en los que el exa-
men clinico es mas dificil y en los que la OCT
no puede realizarse en ocasiones en la practica
clinica.

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

Asociada a HNO podemos encontrar otras
alteraciones como malformaciones vasculares
retinianas, colobomas, sindrome de Duane ip-
silateral, blefarofimosis, ptosis palpebral, crip-
toftalmo, aniridia, microftalmia, sindrome de
Apert, sindrome alcohdlico-fetal.
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2. Sindrome de nistagmus por mal desarrollo
de la fusion (SNMDF)

Es el segundo tipo de nistagmus de aparicion
en la infancia mas 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-
terrupcion de la vision binocular en el desarro-
llo, por lo tanto, todos tienen fusion reducida
o ausente. Se asocia casi siempre a estrabismo
(generalmente a endotropia), 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 clinico caracteris-
tico es que cambia de direccion cuando se oclu-
yen los ojos de forma alterna, se observa que la
fase lenta se dirige hacia nasal y la fase rapida
hacia temporal del 0jo no ocluido y que cumple
la ley de Alexander (la intensidad del nistagmus
aumenta cuando el ojo se mueve en la direccion
de la fase rapida, es decir hacia temporal del ojo
no ocluido). Dicho de otro modo y para facilitar
su entendimiento la intensidad del nistagmus
aumenta en abduccion y disminuye en aduc-
cion del ojo no ocluido, y al cambiar la oclusion
en el ojo no ocluido pasara lo mismo y habra
cambiado de direccion (3). En los registros vi-
deoculograficos se observa caracteristicamente
una desaceleracion de la fase lenta a diferencia
del SNI. En ocasiones se acompafia de torticolis
para fijar en aduccion con el ojo dominante por-

Tabla 3. Caracteristicas del sindrome de nistagmus de mal
desarrollo de la fusion

Inicio antes de los 6 meses de vida

Binocular, conjugado, en resorte, de baja amplitud

Desaceleracion de la fase lenta

Cumple la ley de Alexander

Aumenta en abduccion, disminuye en aduccion del ojo no
ocluido

Cambia de direccion con la oclusion alterna

Torticolis para fijar en aduccion con el ojo dominante

Asocia: estrabismo, pérdida visual unilateral, leucomalacia

periventricular
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que en esta situacion disminuye la intensidad
del nistagmus. La tabla 3 resume las principa-
les caracteristicas. La asociacion de torticolis
horizontal, endotropia congénita y SNMDF se
denomina sindrome de Ciancia.

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

3. Sindrome de bloqueo de nistagmus (SBN)

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

Caracteristicamente el nistagmus disminuye
segun la endotropia aumenta y aumenta segiin
disminuye la endotropia, asi como el angulo de
la endotropia aumenta segun se colocan pris-
mas para neutralizarla. Antes de provocar la
endotropia intencional no suele haber torticolis.
Sin embargo, después de producirse la endotro-
pia, el ojo de fijacion es el ojo endotrdpico, lo
que requiere un giro de la cabeza en la direc-
cion opuesta. Los pacientes con SBN normal-
mente no experimentan oscilopsia.

4. Sindrome de Spasmus Nutans (SSN)

Es el tercer tipo de nistagmus de aparicion
en la infancia mas frecuente. Asocia nistagmus,
cabeceo y torticolis, aunque no siempre se da
esta triada. El nistagmus es lo mas 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 torticolis se
observa en el 50% de los casos. El cabeceo no
sigue un patron tipico, aumenta con el esfuerzo
visual y desaparece durante el suefio, aunque
puede persistir estando tumbado y despierto.
Suele presentarse entre los 6 y los 12 meses
de edad, pero puede presentarse a cualquier
edad. Caracteristicamente el nistagmus es de
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baja amplitud y alta frecuencia, como un tem-
blor fino. Es mas 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 contraposicion con el nistagmus infantil,
excepto cuando el nistagmus es asimétrico que
conduce a ambliopia. Suele resolverse en 1 6
2 afos, en algunos casos sin conocer la causa
que lo provoco (24-26). La tabla 4 resume las
principales caracteristicas.

El sindrome de spasmus nutans es una con-
dicion benigna y dicha terminologia debe reser-
varse para esos cuadros benignos, pero existen
casos que cursan clinicamente indistinguibles
asociados a patologia ocular, intracraneal y sisté-
mica (27), denominandose entonces spasmius nu-
tans enmascarado o spasmus nutans-like, que en
ocasiones puede tener un inicio mas tardio y es-
tar asociado a disminucion de la agudeza visual,
atrofia optica o defecto pupilar aferente relativo.
Puede ser secundario a glioma de nervio dptico,
quiasmatico o hipotalamico (28), craniofaringio-
ma (29), distrofias retinianas como la acromatop-
sia y la ceguera nocturna estacionaria congénita
(30), pérdida de vision unilateral severa, enfer-
medades neurodegenerativas como la enferme-
dad de Pelizacus-Merzbacher, la encefalopatia
necrotizante subaguda de Leigh, el sindrome de
Joubert, sindrome de Bardet-Bield (31) e incluso
cuadros infecciosas e inflamatorias.

Por ello, el diagnostico de sindrome de spas-
mus nutans debe ser un diagnodstico de exclu-
sion y debe realizarse los estudios necesarios
para descartar las patologias que cursan con un
spasmus nutans enmascarado.

5. Nistagmus vestibular (NV)

Es poco frecuente en nifios, pero en adultos
es el mas frecuentes de los nistagmus adquiri-
dos. Se distinguen dos formas: NV central si
existe dafo en centros vestibulares del tronco o
el cerebelo y NV periférico si la lesion estd en
nervio vestibular o el laberinto.

Habitualmente es un nistagmus en resorte, ho-
rizontal y rotatorio, de inicio agudo. Cuando es
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Tabla 4. Caracteristicas del sindrome de spasmus nutans

Inicio 6-12 meses de vida

Triada tipica: nistagmus, cabeceo y torticolis

De baja amplitud y alta frecuencia

Horizontal mas frecuente. Asimétrico (incluso unilateral)

No suele asociarse a disminucion de AV

Resolucién en 1 o 2 afios

horizontal se convierte en vertical en la mirada
vertical. Suele ir en direccion contraria al lado de
la lesion vestibular y cumple la ley de Alexander
(su intensidad aumenta en la direccion de la fase
rapida). Disminuye o se inhibe con la fijacion a
diferencia de lo que ocurre en los nistagmus neu-
rologicos y en el SNI, y la oclusion lo empeora.
Se acompafia de vértigo, nauseas, vomitos, 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
posicion o rotacion de la cabeza, especialmente
si mientras se usan lentes de Fresnel para desen-
focar la vision. Los registros videoculograficos
muestran velocidad constante de las fases lentas
en el NV periférico y velocidad constante, cre-
ciente o decreciente en el NV central. EI NV cen-
tral no se suprime ni disminuye por fijacién y no
estan modulados por el movimiento de la cabeza
a diferencia del NV periférico (32).

La confirmacioén de la enfermedad vestibular
periférica incluye pruebas caloricas de irriga-
cion 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-
rrinolaring6logo. Finalmente en muchos casos
de NV se solicitaran estudios de imagen (33).

La tabla 5 recoge las causas mas frecuentes
de NV en pacientes pediatricos, y son:

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

Infeccion congénita por citomegalovirus
(CMV). Se asocia con pérdida auditiva y NV
debido al dafio mediado por el virus de las cé-
lulas ciliadas dentro de la coclea y el aparato
vestibular.
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Antecedente de meningitis bacteriana y / o
exposicion a aminoglucosidos en el periodo pe-
rinatal. Es potencialmente otro factor de riesgo
para el NV.

Dano isquémico hipéxico. Puede incluir
dafio del tronco cerebral, incluyendo dafio se-
lectivo de los nucleos vestibulares.

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

6. Nistagmus asociados a patologia
neurologica

No tienen un patréon patognomonico ni siem-
pre son producidos por patologia neuroldgica,
pero deben hacernos pensar en ella dada su fre-
cuente asociacion. De igual modo, la presencia
de ciertas caracteristicas 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 neuroldogico.

Nistagmus alternante periodico

Suele ser horizontal, conjugado y adquirido
que invierte la direccion 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 direccion. Existen dos formas en la infancia:
una congénita que se asocia con gran frecuencia

Tabla 5. Causas de nistagmus vestibular en pacientes
pediatricos

Nistagmus vestibular periférico

Sindrome periférico unilateral o bilateral
Asociacion CHARGE

Infeccion congénita por CMV

Meningitis bacteriana

Toxicidad por aminoglucosidos

Nistagmus vestibular central

Lesion isquémica hipoxica

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

Nistagmus en balancin (o see saw)

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

Nistagmus monocular

Es unilateral, con mayor frecuencia pen-
dular, lento e irregular, de pequefia amplitud
y vertical, aunque se puede presentar en cual-
quier direccion. Se le denomina fendémeno de
Heimann-Bielschowsky (34,35). Puede produ-
cirse por diferentes patologias (pérdida visual
unilateral, ambliopia unilateral severa, lesion a
nivel del troncoencéfalo, glioma (36), esclero-
sis multiple, epilepsia (37). A veces puede con-
fundirse con un sindrome 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 limitacion del movi-
miento ocular, por ejemplo en las paralisis ocu-
lomotoras, se denomina nistagmus de mirada
parética. Disminuye con la fijacién y aumenta
en la oscuridad o ante situaciones de visién bo-
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rrosa. Es frecuente que se acompafie de otros
sintomas neuroldgicos. Puede ser producido
por lesiones a nivel de la fosa posterior y al-
gunos farmacos 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 patologia neuro-
logica. 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 afios. Con fre-
cuencia existen antecedentes familiares. Cursa
con mentodn bajo y ataxia al comenzar a caminar.
Si aparece después de los 6 meses de edad suele
ser producido por una anomalia de la union cra-
neocervical donde el cerebelo se hernia y esta
comprimido, como la malformacion 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 patologia de la via
Optica anterior o por deficiencia de vitamina
B1 (encefalopatia de Wernicke), y a veces es
horizontal los primeros dos afios. Si aparece
después de los 6 meses suele ser producido por
lesiones o tumores del tronco encefalico o del
cerebelo.

Evaluacion clinica

En primer lugar haremos una anamnesis de-
tallada y una exploracion lo mas completa po-
sible. Posteriormente valoraremos realizar otras
pruebas diagnosticas.

1. Anamnesis

El primer objetivo de la anamnesis es de-
terminar si el nistagmus ha aparecido en los
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primeros 6 meses de vida (nistagmus infantil)
o después de los 6 meses de edad (nistagmus
adquirido). La distinciéon entre un nistagmus
adquirido y un nistagmus infantil es importante
debido a la implicacion de una enfermedad neu-
roldgica subyacente en el nistagmus adquirido,
mientras que en el nistagmus infantil es mucho
mas improbable.

A continuacion se debe solicitar informacion
que nos pueda orientar en el diagndstico como:

— Antecedentes familiares y personales de
enfermedad ocular, renal, neurolédgica o sindro-
mica.

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

— Consumo de algunos farmacos o drogas
por la madre durante el embarazo y lactancia
o por parte del nifio que pueden causar dafos 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 retinopatia del prema-
turo, anomalias de la mécula y afectacion neu-
rologica.

— Antecedente de traumatismo nos hard
pensar en una causa neurologica subyacente.

— Retraso en el crecimiento o retraso psi-
comotor pueden orientarnos hacia la presencia
de algin sindrome, malnutricién o deficiencia
hormonal.

— La presencia de sintomas o signos de
vision deficiente, fotofobia, discromatopsia,
nictalopia, ambliopia, estrabismo, torticolis
orientan hacia SNI asociado a patologia oftal-
mologica o SNMDF. Sin embargo, la presencia
de sintomas o signos neuroldgicos como ataxia,
pérdida de equilibrio, vomitos, nauseas, para-
lisis oculomotora orientan hacia nistagmus de
origen neurologico.

— 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 util
para distinguir el nistagmus infantil y el adqui-
rido en los nifios porque, incluso ante el nistag-
mus adquirido, los nifios pequefios pueden no
referirlo.

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

2. Exploracion fisica

La exploracion fisica de un nifio con nis-
tagmus es especialmente complicada. A la di-
ficultad de explorar a un nifio que en muchas
ocasiones no colabora, se afiade la necesidad
de analizar el nistagmus, y que este mismo asi
como el torticolis y otros hallazgos que encon-
tramos pueden cambiar a lo largo de la explora-
cion. Ademas en ocasiones estos nifios presen-
tan sindromes o situaciones de baja vision que
empeora la colaboracion entorpeciendo nuestra
exploracion.

Hasta hace unos afios se creia que los indivi-
duos con trastornos visuales representaban una
minoria de casos con nistagmus infantil y que
muchas pruebas diagndsticas no necesitaban ser
realizadas rutinariamente. Sin embargo, los es-
tudios recientes informan que las anomalias de

Tabla 6. Informacion que debe recoger la anamnesis
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la via visual anterior estan presentes en mas del
50-90% de los pacientes con nistagmus infantil
segun las series (1,13,17). Por lo tanto, el diag-
nostico de nistagmus en un nifio requiere una
investigacion dirigida con el objetivo de iden-
tificar cualquier patologia subyacente. Haremos
el maximo esfuerzo para que la exploracion sea
lo més completa posible, y si es viable incluya:

1.- Medida de la agudeza visual. En primer
lugar binocular y de lejos, en posicion compen-
sadora de torticolis y después en posicion pri-
maria de la mirada. A continuacion se evaluara
con cada ojo por separado y como el compo-
nente latente de algunos nistagmus puede cau-
sar una disminucién de la agudeza visual si un
0jo esta cubierto con un oclusor opaco, para mi-
nimizar ese efecto es conveniente colocar una
lente positiva de 5 dioptrias o un oclusor trans-
lucido sobre el 0jo no explorado en lugar de un
oclusor opaco (45). Se debe adaptar el tipo de
test a la edad, la cooperacion y el estado men-
tal del paciente pudiendo usarse para pacientes
en edad preverbal o que no colaboran compor-
tamientos de fijacion, el tambor optocinético y
los test de vision preferencial (rejillas de Lea,
Teller, Cardift) (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.

Edad de aparicion del nistagmus

Antecedentes familiares de nistagmus, patologia ocular, neuroldgica o sindrémica

Enfermedad ocular, renal, neuroldgica o sindromica

Complicaciones durante embarazo o parto

Consumo de farmacos o toxicos por la madre durante el embarazo y lactancia

Prematuridad

Consumo de farmacos o toxicos por el nifio

Enfermedad ocular, renal, neuroldgica o sindromica

Traumatismos

Presencia de sintomas/signos oftalmologicos: torticolis, ambliopia, estrabismo, vision deficiente, fotofobia, nictalopia...

Presencia de sintomas/signos neuroldgicos: ataxia, vomitos...

Presencia de oscilopsia

Retraso en el crecimiento

Retraso psicomotor
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Algunos autores sefialan la importancia de
provocar nistagmus optocinético vertical para
pronosticar la vision en el lactante con nistag-
mus (47). Cuando tienen vision 1til, el tambor
optocinético en movimiento vertical provoca
un nistagmus optocinético vertical superpues-
to al horizontal. Cuando la visién es pobre, no
puede provocarse una respuesta optocinética
vertical.

Dell’Osso desarroll6 la funcion de agudeza
de nistagmus expandida (NAFX, por sus siglas
en inglés) como medida mas real de la agudeza
visual la cual se relaciona directamente con el
tiempo de fovealizacion, y a la vez tiene un va-
lor prondstico y puede predecir la mejora de la
agudeza visual tras el tratamiento (17,48).

2.- Medicion del torticolis. El giro de la
cabeza se produce hacia el sentido del com-
ponente rapido 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 fovealizacion y mejorar la funcion
visual en estas condiciones. Se debe medir con
gonidmetro ortopédico si es posible. También
se puede cuantificar de acuerdo con la cantidad
de dioptrias prismaticas necesarias para mover
la imagen a la zona neutra centrada (49). Debe-
mos definir si es horizontal, vertical, torsional
0 mixto.

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

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

— Amplitud: se refiere a la extension de los
movimientos.

— Frecuencia: estad expresada en el nimero
de oscilaciones/unidad de tiempo. Si es utiliza-
do el segundo, la unidad serd Hertz (oscilacion/
segundo). La unidad de tiempo mas adecuada
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es el minuto. Las frecuencias méas comunes es-
tan situadas entre 100 y 300 osc/min.

— Direccion: horizontal, vertical, torsional o
mixto.

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

— Los posibles cambios de intensidad, direc-
cioén o sentido segun la posicion de la mirada
(10) o ante diversas situaciones como la oclu-
sion. Debe explorarse durante 5-7 minutos al
menos para descartar un nistagmus alternante
periddico (50). Una maniobra que nos puede
ayudar a valorar si la intensidad del nistagmus
aumenta con la oclusion y asi poder diferenciar
un nistagmus vestibular periférico de otras for-
mas de nistagmus infantil, consiste en que el
examinador observe un disco Optico con el of-
talmoscopio directo mientras ocluye periodica-
mente el otro ojo. El aumento de la intensidad
con la oclusion sugiere un nistagmus vestibular
periférico, mientras que ningiin cambio, una in-
version de direccion o una disminucion 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 funcidn retiniana o del
nervio oOptico debido a hipoplasia del nervio
optico bilateral, amaurosis congénita de Leber,
distrofia de conos y bastones con afectacion se-
vera o displasia retiniana congénita, mientras
que la reaccion 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 patologia de
nervio Optico. 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 paraddjica (constriccion inicial de la
pupila a la oscuridad) que esté presente clasica-
mente en la ceguera nocturna estacionaria con-
génita y la acromatopsia congénita, siendo mas
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raro en patologia congénita del nervio optico e
incluso en pacientes normales.

6.- Observacion de otros signos patologi-
cos que nos orientan en el diagndstico. Pode-
mos observar si existe una reaccion de fotofo-
bia intensa o intolerancia anormal a la luz que
en ocasiones podemos haberla percibido desde
la entrada del nifio a la consulta, tipica de la
acromatopsia, las distrofias retinianas congéni-
tas o de la amaurosis congénita de Leber. En
particular, los nifios con acromatopsia congéni-
ta muestran una extrema aversion a la luz bri-
llante. Nifios con hipoplasia del nervio dptico o
atrofia 6ptica dominante pueden tener fotofobia
leve. Incluso una variedad de trastornos neuro-
logicos (meningitis, hemorragia subaracnoidea,
infarto talamico, tumores que comprimen las
vias visuales anteriores...) pueden presentar fo-
tofobia (51).

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

Si existe cabeceo nos hard 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 pardlisis oculomotora puede
producir un nistagmus de mirada parética y
un torticolis. Segun las diferentes series la in-
cidencia de estrabismo en nifios con nistagmus
varia segln si existe patologia asociada entre
un 17% en casos de nistagmus idiopaticos y un
82% en casos que asocian hipoplasia de nervio
optico (13,52). Los patrones alfabéticos (A o V)
podrian justificar un torticolis vertical (menton
abajo o arriba) buscando una posiciéon ocular
que demande la convergencia para disminuir la
intensidad del nistagmus.

8.- Debemos estudiar la refraccion bajo ci-
cloplejia. Un error de refraccion muy alto puede
causar nistagmus (generalmente mas de -15D
de miopia o +10D de hipermetropia. Existe ma-
yor incidencia de defectos refractivos, muchos
elevados, en nifios con nistagmus. El mas fre-
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cuente es el astigmatismo a favor de la regla,
que en nifios con nistagmus no disminuye en el
primer y segundo afio de vida como ocurre en
nifos sanos (45,53,54).

La deteccion de errores refractivos fuera del
rango normal proporciona pistas adicionales
que sugieren ciertos diagnosticos. Atkinson et
al informaron que so6lo el 5% de los bebés de
6 a 9 meses de edad tienen mas de 3 dioptrias
de hipermetropia y el 0,5% mas de 3 dioptrias
de miopia (55). La miopia bilateral elevada en
un nifio 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 mas frecuente la hiper-
metropia elevada. Del mismo modo, la miopia
alta es mas frecuente en casos de albinismo y de
hipoplasia del nervio optico.

9.- Exploracion del segmento anterior. Se
debe realizar un examen minucioso, si s posi-
ble con la lampara de hendidura, aunque si no
disponemos de lampara de hendidura portatil
puede ser dificil objetivar algunas anomalias
en nifos pequenos. A menudo es 1til tomar una
fotografia con lampara de hendidura con la luz
colocada para mostrar el reflejo rojo a través de
la pupila. Esto puede revelar una transilumina-
cion del iris sutil pero difusa que no es aparente
en el examen fugaz. Podemos objetivar catara-
tas, transiluminacion 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
anomalias leves del iris (56,57). Los nddulos de
Lisch u otras anomalias del iris pueden ofrecer
pistas sobre los tumores y sindromes asociados
con el nistagmus, como la neurofibromatosis.

Las cataratas bilaterales se asocian frecuen-
temente con el SNI en los paises en vias de de-
sarrollo, debido a la deteccion y la eliminacion
tardia. 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 cirugia de cataratas bilaterales
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debe impulsar la evaluacion de la mécula. Las
cataratas monoculares se asocian con inestabi-
lidad para mantener la mirada. Birch ef al re-
portaron una incidencia de nistagmus de apro-
ximadamente el 70% de pacientes con cataratas
monoculares (58). En comparacion, en el estu-
dio de Felius ef al la incidencia fue del 38%
de 83 nifios con cataratas monoculares que se
sometieron a una cirugia de cataratas entre 1 y 6
meses de edad (59). De los nifios 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 diagnostico. Si un nifio no
coopera, puede ser mas facil obtener una reti-
nografia que obtener una vista completa con el
oftalmoscopio indirecto. Se debe examinar la
retina para detectar anomalias en la pigmenta-
cion como espiculas Oseas (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
macula para ver si hay cambios pigmentarios
y la fovea para detectar atenuacion o ausencia
de su depresion, 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
area que deberia ser la fovea. El edema macular
cistoide es una causa mucho menos comun de
nistagmus, sin embargo, si es grave y de ini-
cio temprano, se podria observar como ocurre
en algunos casos de sindrome de Usher tipo 1.
También pueden observarse quistes foveales en
la retinosquisis ligada a X juvenil juvenil que
podria presentar nistagmus si tiene un inicio
temprano y grave, aunque igualmente es una
causa muy poco frecuente. En estos casos de
patologia que compromete la macula sera reco-
mendable hacer una OCT que nos ayudara en el
diagnostico y en el seguimiento.

El aspecto del nervio optico nos aporta mu-
cha informacion. En la hipoplasia del nervio
optico se puede objetivar que el nervio optico
es pequeno y poco desarrollado. Si es leve y su-
til, puede pasar desapercibido en el examen del
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fondo de ojo y en este caso la OCT del nervio
optico podria ser util para confirmar el tamafio
del disco y el grosor de la capa de fibra nerviosa
retiniana. Como se ha comentado anteriormen-
te la HNO aislada es poco comun, siendo mas
frecuente que se asocie con malformaciones ce-
rebrales en la linea media (44). Si se sospecha,
se debe realizar una RM cerebral para evaluar
la hipofisis y el septum pelucidum. Si los ner-
vios estan palidos, puede haber una lesion pre-
natal o perinatal que causa atrofia optica, 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 6ptico también nos
debe hacer sospechar patologia neurolégica, y
en ocasiones se detecta mejor con oftalmosco-
pia directa.

Otro tipo de situacion relativamente frecuen-
te es que nos encontremos ante casos de nifos
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 patologicos en la fundoscopia en una etapa
temprana de la vida por lo que necesitaremos
apoyarnos de mas pruebas diagnosticas. En los
casos de pacientes que tienen un examen de
fondo de ojo anormal también deberan realizar-
se otros estudios como pruebas electrofisiologi-
cas, OCT, pruebas genéticas, RM... (1).

3. Pruebas diagnosticas

1.- Mediante un examen de la vision cro-
matica descartaremos discromatopsias que
pueden estar presentes en distrofias retinanas
de conos o conos-bastones, acromatopsia, neu-
ropatias Opticas congénitas y adquiridas. En
contraposicion a la discromatopsia severa que
caracteriza a las neuropatias opticas adquiridas,
el color de la vision se conserva relativamente
en ojos con anomalias congénitas del disco Op-
tico. La discromatopsia es un signo temprano
de compresion en el craneofaringioma.
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Los test mas usados son las laminas pseudoi-
socromaticas (Ishihara) y los test de ordenacion
(Farnsworth). Elegiremos el test mejor adaptado a
la edad del paciente, y 1o haremos con luz adecuada
si es posible luz del dia, para no tener que usar una
lampara especifica, evitando la luz del sol directa.
En nifos es mas frecuente que podamos hacer un
test de Ishihara que permite clasificar los defectos
en protan y deutan, y con 3 afios ya suelen colabo-
rar. Para nifios mas mayores y que su estado men-
tal lo permita el panel de Farnsworth D-15 es mas
util, y sigue siendo relativamente simple y rapido.
Permite valorar la posible existencia de problemas
congénitos y adquiridos, detectando anomalias en
el eje azul-amarillo y en el eje rojo-verde.

2.- Explorar la sensibilidad al contraste no
tiene mucha rentabilidad diagnostica, pero en
caso de estar disminuida nos orienta a patologia
de nervio optico.

Existen dos formas basicas 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
electronicamente o en cartillas impresas, como
el sistema de Vistech Contrast Test System.
Entre las cartillas de letras estan: Pelli-Robson
Contrast y LEA Vision Screening Card. Cuan-
do se utiliza cartilla de letras no son necesarias
condiciones de iluminacion especiales, mientras
que las requeridas para test de enrejados deben
estar cuidadosamente controladas para que la
respuesta no se vea afectada por la iluminacion.

3.- Puede aportar datos obtener una informa-
cioén aproximada del campo visual del nifio. En
los menores de 5-6 afios o con retraso mental
la perimetria sera binocular y por confrontacién
(STYCAR que es un acronimo de Screening
Test for Young Children And Retardates, de la
pediatra Mary Sheridan) (60,61). Puesto que
depende mucho de la atencidon y colaboracion
del nifio debemos valorarlo con cautela. Para
darle mas valor lo adecuado es que se repitie-
ra en dos visitas. En los mayores de 7 afios se
puede intentar una campimetria con perimetro
automatico.

En casos de distrofias de bastones el campo
periférico esta reducido, mientras que en las de
conos existe un escotoma central.
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En la atrofia optica recesiva los campos
muestran constriccion variable, a menudo con
escotomas paracentrales y suele acompafarse
de muy mala vision y nistagmus desde la infan-
cia precoz. La atrofia dptica dominante sélo se
acompafia de nistagmus en aquellos casos con
afectacion visual severa y el defecto campimé-
trico tipico es un escotoma centrocecal, central
o paracentral.

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

Puede darse una hemianopsia homodnima 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 acompafian de nistagmus.
Otras son adquiridas como traumatismos, tu-
mores...

4.- Si sospechamos patologia retiniana o de
nervio optico recomendamos hacer una tomo-
grafia de coherencia optica, aunque hay que
tener en cuenta que su realizacion y evaluacion
en pacientes con nistagmus puede ser dificil 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 anomalias retinianas mediante OCT en
pacientes diagnosticados de nistagmus idiopa-
tico anteriormente.

La OCT manual es especialmente util en ni-
flos pequefos, en quienes puede lograrse mien-
tras esta despierto o bajo sedacion, aunque en
la actualidad no esta disponible en la mayoria
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 evaluacion clinica 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 proyeccion



A. Dorado, A. Muiioz, P. Tejada
Aproximacion diagnostica en nistagmus en edad
pediatrica

laser y reflexion infrarroja. La técnica se de-
nomina videoculografia y existen diferentes
dispositivos. Estas grabaciones se pueden usar
para analizar el tipo de onda y tipo de nistag-
mus, para determinar los periodos de fovealiza-
cion e incluso para predecir el cambio después
de una intervencion médica o quirargica. Pue-
den proporcionar una prediccion de la mejor
agudeza visual corregida. Dicha medida es la
funcion de agudeza del nistagmus (NAF) (65) y
su mejora, la funcidén de agudeza del nistagmus
expandido (NAFX) desarrollado en el laborato-
rio de Dell’Osso (48). Su uso proporciona una
medida precisa del tiempo de fovealizacion y
una prediccion de la agudeza potencial maxi-
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 anomalias
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 util
en el diagnostico para la mayoria de los pro-
fesionales mediante observacion clinica Unica-
mente. Sin embargo, el SNI puede identificarse
mediante grabaciones de movimientos oculares
por sus formas de onda especificas que no se
encuentran en ningln otro tipo de nistagmus.

La videoculografia pude proporcionar una
nueva base para la clasificacion, la etiologia
y el tratamiento de los movimientos oculares
anormales. Sin embargo, debido a que no esta
disponible de forma rutinaria en las consultas
de oftalmologia pediatrica, creemos que es im-
portante dominar la parte clinica para llegar al
diagnostico.

6.- Pruebas electrofisiolégicas. Dado que
un elevado porcentaje de nistagmus infantiles
tienen una patologia oftalmoldgica subyacente,
se recomienda realizarlas en caso sospechar pa-
tologia retiniana o de nervio optico, 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.

Segun un reciente estudio de Bertsch et al
en el que valoraban rentabilidad diagnostica,
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el electrorretinograma (ERG) como prime-
ra prueba tuvo un rendimiento diagndstico del
56% (el mayor de todas las pruebas diagnds-
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 mas bajo en pacientes sin signos
neurologicos acompafantes. El examen ocular
pediatrico completo tuvo el mayor rendimien-
to para reducir el diagnostico a una categoria
especifica de etiologia de nistagmus que luego
podria confirmarse a través de otras pruebas (1).

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

La realizacion de potenciales evocados vi-
suales (PEV) puede tener cierta rentabilidad
diagnostica en casos de nifios con sospecha de
albinismo sin claros signos en la exploracion.
Se ha informado que la asimetria interhemisfé-
rica en los PEV es una caracteristica especifica
del albinismo, independientemente de su geno-
tipo o fenotipo. Esto se debe a que un mayor
numero de fibras de la retina temporal cruzan la
linea media en el quiasma Optico que conduce
a un mayor potencial en la corteza visual con-
tralateral después de la estimulacion monocular
(67,68).

7.- Resonancia magnética (RM).

Ante un nifio con nistagmus recién diagnos-
ticado muchos médicos realizan una RM para
descartar patologia intracraneal a pesar de la
falta de hallazgos clinicamente significativos
en la mayoria de los casos, pero ademas de ser
una prueba costosa y que no esta disponible de
manera inmediata, en muchos casos precisa se-
dacion cuando se realiza en nifios pequenos.

En la bibliografia existe controversia entre
los diferentes autores a la hora de recomendar
hacer una prueba de neuroimagen en nifios con
nistagmus, puesto que aunque su rentabilidad
diagnostica es baja, existen casos que es de vital
importancia realizarla para detectar patologia
que puede ser incluso mortal. Segtn las series,
el porcentaje de patologia intracraneal detectada
varia. Asi, Batmanabane et al revisaron retros-
pectivamente 148 nifios con nistagmus aislado
que se sometieron a una RM y vieron que el
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15,5% tenia anomalias en la neuroimagen. En-
tre ellas se detectd sefal anormal a nivel de la
sustancia blanca (4,1%; n = 6), malformaciones
de Arnold Chiari I (3,4%; n=15) y gliomas de la
via optica (2%; n = 3) y ni las caracteristicas cli-
nicas del nistagmus ni los resultados de la elec-
trofisiologia visual permitieron la prediccion de
la patologia intracraneal (69). Shammari et al
revisaron la incidencia de patologia intracra-
neal en niflos pequefios en una cohorte de 26
nifios menores de 5 afios con nistagmus aisla-
do y encontraron que 3 pacientes (12%) tenian
un tumor a nivel cerebral detectado en RM y
los tres tuvieron palidez en la cabeza del nervio
optico temporal en la exploracion. El nistag-
mus fue pendular horizontal o rotatorio en los
tres pacientes. Por lo que concluyeron que las
caracteristicas clinicas del nistagmus no predi-
jeron patologia intracraneal y que los tumores
neurolégicos que producian nistagmus congé-
nito presentaban palidez temporal del nervio
optico en su cohorte (70). Denis ef al en un es-
tudio prospectivo que realizaron a 48 nifios con
nistagmus infantil, el 98% nacidos a término,
27 de ellos tenian alteraciones en la RM, y de
los que tenian nistagmus de origen neuroldgico
detectaron anomalias en el nervio dptico en el
70% de los casos (71). Bertsch et al estudiaron
202 casos de niflos con nistagmus infantil y de-
tectaron que las tres causas mas comunes fue-
ron albinismo (19%), amaurosis congénita de
Leber (14%) y otras distrofias retinianas (13%),
pero la prueba diagnoéstica realizada en primer
lugar con mas frecuencia fue la RM (74/202)
con un rendimiento diagnodstico del 16%. De
esos 74 pacientes con RM como primera prue-
ba, 46 nifios presentaban otros signos neurolé-
gicos ademas del nistagmus y en 14(30%) de
ellos se hallo patologia en la RM, y de 28 nifios
que solo presentaban nistagmus, ninguno de
ellos tuvo hallazgos patolégicos en la RM (1).
Clasicamente se ha dicho que debe hacerse
una RM en los casos de spasmus nutans dada su
asociacion con el glioma de nervio o quiasma
optico (GNO) o del tercer ventriculo, pero la
realidad es que tal recomendacion se ha basa-
do en pequeias series de casos. En base a ello,
Arnolj et al revisaron a 67 nifios diagnosticados
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inicialmente con spasmus nutans y revelaron
que el 61% tenia antecedentes de prematuridad,
retraso en el desarrollo u otra anomalia sistémi-
ca. El 43% tenia RM y ninguno tenia eviden-
cia de un glioma o mostr6 signos de tumor en
los exdmenes 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 lesién 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 asociacion de spamus nu-
tans con anomalias intracraneales, particular-
mente glioma de nervio Optico, en 40 nifios
con SN y RM realizada. Ninguno tenia GNO
ni masas intracraneales. Dos nifios tenian hipo-
plasia del nervio Optico; ningun otro paciente
presentd anomalias en la via Optica. Los exa-
menes de RM fueron normales en 25 pacientes.
Estos autores también plantean que en los niflos
que presentan SN pero no hay otros signos o
hallazgos que sugieran anomalias neuroldgi-
cas, es posible que no se requiera RM (72). Sin
embargo, Kiblinger et al revisaron 22 pacientes
con spasmus nutans, RM y eletrorretinografia
y hallaron que dos pacientes tenian gliomas
quiasmaticos (9%). Cuatro pacientes tenian dis-
trofia de conos o conos y bastones (18%). Solo
tres pacientes no tenian afecciones oculares,
intracraneales o sistémicas asociadas (13,6%)
por lo que estos autores insisten en que una
proporcidn sustancial de pacientes que presen-
tan SN tienen importantes anomalias oculares,
intracraneales o sistémicas subyacentes y deben
investigarse (27).

Teniendo en cuenta lo anterior, cualquier
profesional que esté ante un caso de un nifio
neurologicamente normal con nistagmus de
aparicion en la infancia debe preguntarse si esta
justificado pedir una RM.

En nuestra opinion la realizacion de una RM
no esté justificada de inicio en un niflo neuro-
logicamente normal con nistagmus infantil (de
aparicion 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 clinicas en las
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que la neuroimagen se justifica en el nifio con
nistagmus infantil, que se recogen en la tabla 7:

1. En nifios con hipoplasia de nervio opti-
co, obtendremos imagenes por RM para evaluar
el estado estructural del infundibulo hipofisario,
hemisferios cerebrales y estructuras intracra-
neales de la linea media (septum pellucidum,
cuerpo calloso). En estos casos el proposito de
la RM es buscar anomalias del SNC asociadas
que puedan coexistir. Los tumores suprapra-
sellares congénitos (craneofaringioma, glioma
quiasmatico...) en casos raros interrumpen la
migracion axonal Optica durante la embriogé-
nesis y se presentan con hipoplasia del nervio
optico, inclinacion de los discos Opticos u otras
anomalias discales (73). La RM asegura que
esta rara asociacion pase por alto.

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

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

Tabla 7. Hallazgos que sugieren patologia neurologica y
justifican realizar una RM

Inicio del nistagmus después de los 6 meses

Nistagmus monocular

Nistagmus vertical

Nistagmus disociado

Nistagmus alternante periodico

Nistagmus en balancin o see-saw

Spasmus nutans

Hipoplasia, atrofia o palidez temporal de nervio éptico,
papiledema

Presencia de sintomas/signos neurologicos: retraso
psicomotor, oscilopsia, vértigo, natseas, ataxia, defecto
pupilar aferente relativo
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4. En nifios con signos o sintomas neuro-
logicos, como DPAR, retraso psicomotor, osci-
lopsia, vértigo, nauseas, ataxia, etc, obtenemos
imagenes por RM para descartar nistagmus de
origen neurologico.

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

6. En nifios en los que el nistagmus comien-
za después de los 6 meses o es monocular,
vertical, disociado o alternante periodico, ya
que pueden asociar patologia neurologica.

Aun cuando no esté indicado pedir inicial-
mente una RM, si se realiza un estudio oftal-
mologico y hay un diagnostico ocular pero hay
cambios en la evolucion o si el diagndstico no
se ajusta al cuadro clinico, atin se debe valorar
realizar una RM. Aunque es inusual, algunos
pacientes pueden tener dos trastornos (75).

8. Estudio genético

Cuando sospechemos ciertas patologias que
tienen un diagnostico genético podemos solici-
tar su estudio. Incluso en ocasiones lo pedimos
antes de pedir electrofisiologia u otras pruebas
diagnosticas, ya que podemos ahorrar la reali-
zacion de algunas pruebas y tiempo en el diag-
nodstico. En la tabla 8 se incluyen algunas pato-
logias y sus genes mutados.

9.- Valoracion por otras especialidades

En el caso de que se trate de un SNI aso-
ciado a patologia oftalmolégica la cual no ten-
ga asociaciones a nivel de otros organos, sera
suficiente con ser valorado por el oftalmélogo.
Pero si sospechamos que el nistagmus tiene un
origen neurologico o vestibular, o entra dentro
del espectro de una patologia multisistémica
o sindrémica es conveniente que ademas de
nuestra valoracion sea valorado por pediatria
u otras especialidades. Por ejemplo, si el cua-
dro oftalmolégico puede estar asociado a otras
alteraciones neurologicas, genitourinarias, tu-
morales, etc, como en el caso de la aniridia o
albinismo se derivard a pediatria entre otras. En
el caso de sospechar nistagmus vestibular pe-
riférico el paciente serd derivado a otorrinola-
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Tabla 8. Patologia y gen que presenta la mutacion

Patologia Gen mutado

Albinismo oculocutaneo
OCA1l TYR
OCA2 OCA2
OCA3 TYRPI
OCA4 SLC4542

Albinismo ocular ligado al X GPRI143

AFT6
CNGA3
CNGB3
GNAT2
PDE6C
PDE6H

OPNILW
OPNIMW

Ceguera nocturna estacionaria congénita | CACNAIF
ligada al X(CSNBI1 y CSNB2) NYX

GUCY2D
CEP290
RPGRIPI
RDHI2
SPATA7
AIPLI
RD3
CRBI
CRX
IMPDHI
I0CBI
KCNJI3
LCAS
NMNATI
TULPI

PAX6

Acromatopsia

Monocromatismo de conos azules

Amaurosis congénita de Leber (LCA)

Aniridia

ringologia. Si sospechamos un sindrome o una
enfermedad por depdsito el nifio sera derivado
a sindromologia o pediatria.

Se recomienda valoraciéon neurologica en
caso de sospechar un nistagmus de origen neu-
rologico, aunque hayamos pedido una prueba
de neuroimagen y ésta muestre o no alteracio-
nes, o en caso de tener la sospecha clinica de
que el paciente pueda sufrir una patologia neu-
rolégica por antecedentes o sintomas y signos
que presente como ataxia, vomitos, atrofia op-
tica...

Una evaluaciéon por un endocrindlogo (in-
cluyendo los niveles de hormonas en sangre)
puede estar indicado en niflos con hipoplasia de
nervio optico, dada su asociacion con anorma-
lidades en la glandula pituitaria. Si la glandula
pituitaria es anormal, la deficiencia de hormona
del crecimiento puede ocasionar retraso en el
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crecimiento del niflo, 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 nifio en consulta y las pruebas diagnos-
ticas que pueden realizarse.

Resumen del procedimiento diagnostico y
conclusiones

La importancia principal en el diagndstico
de los diferentes tipos de nistagmus en los pa-
cientes pediatricos reside en el manejo de las
patologias subyacentes, el prondstico visual y
vital del nifio y el asesoramiento genético.

Como hemos comentado, las etiologias del
nistagmus en nifios son muchas y variadas, y el
paciente pedidtrico es mas complicado de estu-
diar, sobre todo los mas pequenos, lo que hace
que el diagndstico sea un desafio. Es mas sen-
cillo si el diagnostico diferencial se plantea di-
vidiéndolo primero en dos amplias categorias:
nistagmus de origen ocular y nistagmus de ori-
gen neurologico. Nos interesa descartar que se
trate de un nistagmus de origen neurologico con
una causa tumoral, malformativa o sindréomica
que debamos sospechar y descubrir tan pronto

Tabla 9. Exploracion y pruebas diagndsticas para evaluacion
del nistagmus

Medida de la agudeza visual
Medida del torticolis

Descripcion de caracteristicas del nistagmus

Examen de la convergencia

Examen de las pupilas

Observacion de otros signos patologicos
Movimientos extraoculares/ estrabismo
Refraccion bajo cicloplejia

Examen del segmento anterior

Examen del fondo de ojo

Examen de la visién cromética
Examen de la sensibilidad al contraste
Tomografia de coherencia optica
Campo visual

Videoculografia

Electrofisiologia (ERG y/o PEV)
Resonancia magnética

Estudio genético

Valoracion 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 exploracion del nifio, lo
que puede reducir el diagnostico a una catego-
ria especifica de etiologia que luego podria con-
firmarse a través de otras pruebas.

A continuacion, en caso de tener sospecha de
nistagmus de origen neuroldgico (ver tabla 7)
orientaremos la ruta diagndstica realizando una
prueba de neuroimagen como primera prueba
complementaria, si es posible una RM. Si la
RM fuera normal, valorariamos hacer pruebas
electrofisioldgicas.

Si en principio no nos orienta hacia un nis-
tagmus de origen neuroldgico, nos dirigiremos
por la otra ruta diagnostica y buscaremos una
patologia ocular subyacente. Un nifio con nis-
tagmus infantil (de aparicion en los 6 primeros
meses de vida) y sin otros signos o sintomas
neuroldgicos tiene muchas mas probabilidades
de tener una causa ocular sensorial de nistagmus
que una causa neurologica. Recordemos que la
causa mas frecuente de nistagmus infantil es el
sindrome de nistagmus infantil asociado a pa-
tologia oftalmologica. Por esta ruta diagnostica
realizaremos en primer lugar pruebas electrofi-
siologicas, y si la sospecha esta muy fundamen-
tada podemos valorar pedir inicialmente estu-
dio genético. Ademas, si procede solicitaremos
valoracion por sindromologia o pediatria segun
la sospecha (fig. 1).

Dentro de los diferentes tipos de nistagmus
de causa ocular, hay un gran grupo de SNI, un
grupo significativo de sindrome de nistagmus
por mal desarrollo de la fusién y un grupo pe-
quefio que comprende a individuos con sindro-
me de bloqueo de nistagmus. Son més faciles de
diagnosticar con la ayuda de grabaciones de la
motilidad pero desgraciadamente no estan dis-
ponibles en muchas consultas de oftalmologia.

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

— En un nifio con nistagmus en el que no
encontramos hallazgos obvios para dirigir las
pruebas, el ERG a menudo es la mas rentable
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como primera prueba. Puede dividir las causas
ampliamente en distrofias retinianas congénitas
versus todas las demas (neurologicas, anatdmi-
cas, motoras).

— En un bebé con SNI, que parece que sus
ojos van a la deriva, que no fija, tiene hiper-
metropia alta y que no se encuentran anoma-
lias oculares, el diagnostico mas probable es la
amaurosis congénita de Leber. El diagnostico
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 mécula para valorar si existe
hipoplasia foveal, solicitaremos estudio genéti-
co y valoracion por parte de pediatria.

— Si nos encontramos defectos de transilu-
minacion del iris y sospechamos albinismo,
obtendremos OCT de macula para valorar hi-
poplasia foveal y se pueden considerar pruebas
genéticas para el albinismo asi como valoracion
por pediatria. En caso de duda, al ser un caso
sutil podemos pedir antes PEV.

— Si el nifio 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 nifio ve peor durante el dia 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 sindrome de
spasmus nutans debe descartarse un spamus
nutans enmascarado causado por patologia of-
talmologica como distrofias retinianas (en oca-
siones asociadas a algin sindrome) mediante la
realizacion de pruebas electrofisiologicas y/o
realizarse estudio de imagen para descartar pa-
tologia neurologica.

— Si el nifio tiene signos o sintomas de sos-
pecha de patologia neuroldgica solicitaremos
una RM como primera prueba complementa-
ria que puede dar el diagnostico. En los casos
en los que la RM sea normal en un nifio con
nistagmus y no se hubiera realizado un examen
oftalmoldgico completo, éste debe realizarse,
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Nistagmus de probable origen ocular

(" Nistagmus compatible con:

-Sindrome de nistagmus infantil

-Sindrome de nistagmus por mal desarrollo dela fusion
-Sindrome de bloqueo de nistagmus

\_-Spamus nutans
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Nistagmus de probable origen neurolégico

Kistagmus, sintomas o signos que \

sugieren patologia neurolégica:

-Inicio después de los 6 meses
-Nistagmus monocular
-Nistagmus vertical
-Nistagmus disociado

Si anamnesis y exploracion Sianamnesis y exploracion | -Nistagmus 3"9”‘3"‘? periédico
Si da el diagnéstico NO da el diagnéstico : -Nistagmus en balancin o see-saw
-Spasmus nutans
: -Defecto pupilar aferente relativo
: -Hipoplasia o atrofia optica, papiledema
: -Sintomas/signos neurologicos
Aniridia Si duda ante ERG Derivacion | &
Albinismo albinismo apediatria :
/\ ‘ /\
- Derivacién [ PEV ] .
- PATOLOGICO NORMAL H
Asimetria [ ]
hemisférica
l PATOLOGIA
OCULAR : =
Abinsmo | /N e { NORMAL ] [ PATOLOGICA ]
[ Genética ] [ NORMAL ] PATOLOGICA
I DIAGNOSTICO

NISTAGMUS
IDIOPATICO

NEUROLOGICO

Figura 1. Algoritmo diagndstico del nistagmus en edad pediatrica.

y si fuera preciso posteriormente se realizarian
otras pruebas complementarias.

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

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

Es necesario reevaluar periédicamente a los
nifios con nistagmus, especialmente a aquellos
que no tienen un diagnoéstico definido o a los
que estan diagnosticados de presunto nistagmus

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