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INTRODUCCION
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@ El coloboma es un defecto del cierre de la fisura dptica que puede
afectar a cualquier parte del globo ocular
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m 10-20 casos/100.000 recién nacidos
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Presentacion aislada o asociada a sindromes genéticos: CHARGE,

a Kabuki, Mowat-Wilson o COACH...
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ﬁ Base genética heterogénea y relacion con algunos teratégenos
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OBIJETIVOS

METODOS

Analizar los casos de coloboma en seguimiento por una unidad de Oftalmologia
Identificar las asociaciones oftalmoldgicas y sistémicas
Establecer |la probabilidad de llegar a un diagndstico genético

Elaborar el primer protocolo pediatrico integral de coloboma

Estudio descriptivo, retrospectivo y unicéntrico
Pacientes < 18 anos con coloboma seguidos en una unidad oftalmologica pediatrica
Periodo: enero de 2012 y diciembre de 2020

Registro de variables mediante revision de historia clinica electronica
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o ** Inclusion = 200 pacientes
RESULTADOS: Descripcion de la muestra < Sexo = 46% masculino, 54% femenino

*» Edad mediana = 11 afios
Afectacion sistémica Afectacion oftalmoldgica

47% bilateral

66% con asociaciones oftalmoldgicas
(Microftalmia la mas frecuente: 28%)

40% con anomalias sistémicas

Afectacion neuroldgica (25%), Rasgos dismorficos
(19%), Alteraciones del crecimiento (12%)

Palpebral 6%

[P =1 . Nervio dptico 7%
PPN Macular 20%
' Papilar 37%
L d] Uveal 47%
Coriorretiniano 79%
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RESULTADOS: Diagnodstico genético

Rentabilidad
37% se realizé estudio diagndstica
genetico , , * Exoma (73%) v Exoma (43%)
. Estudios .
. , moleculares *  Array-CGH (48%) v Array-CGH (25%)

45% se alcanzé * Cariotipo (51%) v’ Cariotipo (18%)
diagnodstico molecular

(% * Cromosomopatias (n=11)
. ) * Sindrome de CHARGE (n=38)
Diagnosticos

: * Sindrome de Goltz (n=4)
mas frecuentes

* Sindrome de Kabuki (n=3)
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RESULTADOS: Asociaciones con diagndstico genético

Asociaciones oftalmoldgicas

Q

Afectacion de nervio 6ptico
(p=0.024)

(2]

No se asocio la bilateralidad, la microftalmia,
afectacion coriorretiniana, palpebral, uveal,
macular o papilar
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Estudio diagndstico

Estudio de extension basico
(auditivo + cardiolégico + neuroimagen)
(p<0.001)

Valoracion por Genética Clinica
(p<0.001)

Diagndstico en contexto de estudio por otro
motivo

(p<0.001)
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RESULTADOS: Asociaciones sistémicas con diagnostico genético

= 1
El coloboma sindromico se asocia con mayor probabilidad de diagndstico genético (p<0.001)
L &=
n P 1000 _
Neurolégico 23 <0.001 A mayor niimero
Dismorfologia 18 <0.001 de aparatos
Crecimiento 14 <0.001 P afectos, mayor es
Otorrinolaringologia 14 <0.001 § . la probabilidad de
Cardiovascula 11 <0.001 i Y alcanzar un
Endocrinologia 7 <0.001 " : diagnéstico
Renal 7 <0.001 | o genético
Piel y anejos 7 <0.001 | T l
Gastrointestinal 6 <0.001 (p<0.001)
Inmunologia 3 <0.001 5
Diagnosticogenetico
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£ i Primer estudio realizado a nivel nacional sobre la descripcion

DISCUSION _ : : .

T , ) integral de los pacientes pediatricos con coloboma y uno de los
Revision de la literatura: de mayor tamafio muestral descritos hasta la fecha

Afectacion oftalmoldgica Afectacion sistémica

1. Asociacién genética con microftalmiay 1. Afectaciones sistémicas asociadas: neuroldgica,

bilateralidad dismorfoldgica y de crecimiento
2. Subtipo mas frecuente: coriorretinianoy 2. A mayor numero de aparatos afectos, mayor

unilateral probabilidad de diagndstico genético

3. Diagnéstico genético mas frecuente: cromosomopatias

HIPOTESIS de las discordancias encontradas:
Otros estudios publican casos de agrupacion MAC y no coloboma aislado
Nuestros datos son de una unidad con casos de alta complejidad
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Propuesta de abordaje

Giagnéstico de colobomD dEI paCiente con

coloboma

Oftalmologia Derivar a Genética Clinica Estudios genéticos
Y \/

- Valoracion (_ie polo anterior - Anamnesis completa

- Fondo de ojo _ . - Antropometria

- P_rueba de agudeza visual y refraccién - Valoracién dismorfolégica

- Si colabora: OCT, Optomap y CV - Exploracién fisica completa

GSospecha diagnéstica’D—SI’» Estudio dirigido

Pruebas

NO
complementarias +
Estudio no dirigido % ————————————— )
I
l |
r—-- B )
- Anal:jt!ca de sk:;\qgre (hemograma, funmon renal y hepatica y ferritina) Array-HCG I Sicoloboma aislado o 1
- Estq io mc’ata dlico en sangre y orina | sospechade causa |
- Audiometria con valoracion por ORL I monogénica 1
- Ecocardiografia con valoracion por Cardiologia . . ol o el J
- Ecografia abdominal y genitourinaria Si negativo X
- RMN cerebral si afectacion de nervio éptico, clinica NRL o asociacion con microftalmia o anoftalmia ¢ :
I
Exoma |=----- Valorar de entrada. -~
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L . - lgu‘}‘_—--.'__“‘:‘
ﬁ Il CONGRESO DIGITAL AEP N ;:@‘*;%
- ' 3,4 Y5 DE JUNIO DE 2021 B AEP

rA

LI IIarEmaa, TR

2 $ 5
dul ~ B ,._



CoRet | Coloboma Research Group © g sentoun de i

Barcelona - Hospital

CONCLUSION

1. Es imprescindible |a exploracidon oftalmoldgica del pediatra para la identificacion precoz del
coloboma y su pronta derivacion a Oftalmologia y Genética Clinica

2. El diagnostico genético en pacientes con coloboma es mas frecuente si existe: afectacion
multisistémica, afectacion de nervio optico o diagndstico secundario a un estudio de

extension por otro motivo

3. Es fundamental el abordaje multidisciplinar para seleccionar los pacientes con mayor
probabilidad de alteracidon genética, identificarla y ofrecer asesoramiento genético

Gracias a todos los pacientes, familias y companeros que han hecho posible este estudio
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