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o El sindrome de Stickler es una enfermedad genética rara del tejido conjuntivo, con herencia autosémica

g dominante la mayoria de las veces. Se caracteriza por la asociacion de oftalmopatia (miopfa,

Palabras clave: & desprendimiento de retina y cataratas), anomalias orofaciales, hipoacusia y artropatia, con una amplia

o Catarata 2  Variabilidad en la expresion clinica. La confirmacion diagndstica se obtiene por estudio genético. El

¢ Colagenosis prondstico varfa en funcién de la gravedad de las manifestaciones. La ausencia de un tratamiento
hereditaria etiologico reduce las posibilidades terapéuticas a un tratamiento sintomatico que muy frecuentemente

« Desprendimiento de es quirdirgico. La importancia de conocer sus caracteristicas radica en una sospecha clinica precoz para
retina tratar de evitar secuelas irreversibles en edades tempranas, y brindar a la familia un asesoramiento

e Sindrome de Stickler

genético adecuado.

Stickler’s syndrome: a cause of pediatric ophthalmopathy

gt
®  Stickler's syndrome is a rare genetic disease of connective tissue, with dominant autosomal inheritance
4+ mostofthetime. Itis characterized by the association of ophthalmopathy (myopia, retinal detachment
Key words: 9 and cataracts), orofacial abnormalities, hearing loss and arthropathy, with a wide variability in clinical
o Cataract << expression. Diagnostic confirmation is obtained by genetic study. The prognosis varies depending on
o Hereditary the severity of the manifestations. The absence of an etiological treatment reduces the therapeutic
collagenosis possibilities to a symptomatic treatment that is very often surgical. The importance of knowing its

* Retinal detachment
o Stickler syndrome

characteristics lies in an early clinical suspicion to try to avoid irreversible sequelae at an early age and
provide the family with adequate genetic counseling.

CASO CLINICO

Nifno de 5 anos que fue traido a consulta tras obje-
tivar, el dia previo en domicilio, una mancha blanca
en el ojo izquierdo. A la exploracion se aprecio leu-
cocoria en ojo izquierdo y, tras la medicion de la
agudeza visual (AV) con optotipos presentd AV de

0,5 en ojo derecho y de 0 en ojo izquierdo, referia
ver todo negro. Se realizd valoracién oftalmoldgica
urgente que confirmd la presencia de catarata to-
tal y desprendimiento de retina izquierda. Dado el
dano visual irreversible y la aparicion posterior de
dolor ocular, se realizé evisceracion del globo ocu-
lar izquierdo y colocacion de una protesis ocular.

Como citar este articulo: Ortega Navaridas M, Ortega Navaridas M, Garcia Tartas AB. Sindrome de Stickler: una causa de oftalmopatia pediatrica.
Rev Pediatr Aten Primaria. 2024;26:281-3. https://doi.org/10.60147/b899ce54

Rev Pediatr Aten Primaria. 2024;26:281-3
ISSN:1139-7632 - www.pap.es

281


https://doi.org/10.60147/b899ce54

282

Marina Ortega Navaridas, et al. Sindrome de Stickler: una causa de oftalmopatia pediatrica

Fenotipicamente, impresiono de leve retrognatia,
sin otras anomalias craneofaciales ni esqueléticas.
Antecedente de miringotomia y colocacion de dre-
najes transtimpanicos a los 8 meses por otitis me-
dia aguda recurrentes. Portador de audifonos por
hipoacusia bilateral. Sin antecedentes familiares
de oftalmopatia ni patologia auditiva conocidos.

Dados los hallazgos clinicos, se considero la posibi-
lidad de que pudiera tratarse de una colagenosis
(enfermedad de Stickler o Wagner) y se realizé es-
tudio genético, en el que fueron secuenciados
los genes COL2A1, COL11A1, COL11A2, COL9AL,
COL9A2, COL9A3 y VCAN, encontrandose la muta-
cion c.1597C>T en el gen COL2A1, que produce un
codon de parada (p.R533X; proteina truncada),
descrita como patoldgica, lo que permitié confir-
mar el diagndstico de sindrome de Stickler. Se pro-
puso estudio genético familiar.

DISCUSION

El sindrome de Stickler es una enfermedad genéti-
carara del tejido conjuntivo de herencia autosémi-
ca, mayoritariamente dominante®?. Pertenece al
grupo de las colagenosis hereditarias®. Fue descri-
to como una artroftalmopatia progresiva heredita-
ria, en 1965, por Gunarr B. Stickler?. Se estima que
laincidencia al nacimientoesde 1/7500-1/90001.
Es la causa hereditaria mas frecuente de despren-
dimiento de retina en la infancia®*.

Existen 40 genes diferentes que codifican como
minimo a 27 tipos de colageno. El sindrome de
Stickler se debe a una mutacién muy heterogénea
en los genes que controlan la sintesis del colageno
2,9y 11, por lo que la expresion fenotipica es muy
variable?. La transmision del sindrome en general
sigue un modo de herencia autosomico dominan-
te, excepto las mutaciones en los genes del colage-
no 9, que siguen un patrén autosémico recesivo®.

Se clasifica en varios tipos segtin el gen mutado. El
tipo |, producido por la mutacion en el gen COL2A1,
como ocurre en el caso presentado, es el mas fre-
cuente® En él predomina la patologia oftalmica,
con un minimo o ninguna caracteristica sistémica®.
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El sindrome de Stickler se caracteriza por una com-
binacion variable de manifestaciones®: oculares
(cataratas precoces, miopia alta, desprendimiento
deretina, glaucoma); craneofaciales, las cuales son
de gravedad variable y no estan sistematicamente
presentes (Uvula bifida, paladar hendido aislado o
formando parte de una secuencia de Pierre Robin,
hipoplasia malar, microrretrognatia); osteomioar-
ticulares (displasia espondiloepifisiaria, escoliosis,
cifosis, espondilolistesis, epifisiolisis de la cabeza
femoral, osteonecrosis avascular de la cabeza fe-
moral, artrosis precoz secundaria a una hiperlaxi-
tud.. entre otras); y otoldgicas (hipoacusia de
transmision por disfuncién de la trompa de Eusta-
quio o anomalias en la cadena de huesecillos, hi-
poacusia neurosensorial, hipoacusia mixta y otitis
media). Puede asociar prolapso de la valvula mi-
tral. Se sugiere que debe tenerse en cuenta este
diagnostico si existen hallazgos clinicos en dos o
mas de las categorias descritas®. Se recomienda el
estudio genético tras confirmar clinicamente la
sospecha.

En el afo 2005, se propusieron los criterios diag-
nosticos para el sindrome de Stickler tipo I°, descri-
tos enlaTabla 1.

Debe hacerse diagnéstico diferencial con otras
colagenosis hereditarias que asocien alteracio-
nes visuales severas en la infancia o desprendi-
miento de retina precoz (por ejemplo, sindrome de
Wagner)*3.

Ante la ausencia de un tratamiento etiolégico, el
unico tratamiento disponible es el sintomatico,
que exige una actuacion multidisciplinar. El pro-
néstico varia en funcién de la gravedad de las ma-
nifestaciones®. La importancia del conocimiento
de este sindrome para un diagnostico precoz radi-
ca en la prevencién de secuelas irreversibles (el
desprendimiento de retina es causa de ceguera en
hasta el 4% de los casos)?, recomendandose con-
troles anuales que permitan detectar prematura-
mente las posibles complicaciones? e implemen-
tar el tratamiento correspondiente. El objetivo es
aumentar la probabilidad de una evolucién mas
favorable®.
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Tabla 1. Criterios diagnésticos del sindrome de Stickler tipo |

Anomalias oculares ¢ Cambios vitreos caracteristicos o anormalidades retinianas 2 puntos
(degeneracion reticular, perforacion, desgarro, desprendimiento)*

* Miopia superior a -3 dioptrias*

* Catarata congénita o prematura”

Anomalias craneofaciales e Paladar hendido (abierto, submucoso o Gvula bifida)* 2 puntos
e Facies caracteristica (hipoplasia malar, puente nasal ancho o plano, 1 punto
micro/retrognatia, secuencia de Pierre Robin)
Anomalias esqueléticas e Epifisiolisis u osteonecrosis avascular de la cabeza femoral (enfermedad | 1 punto
de Perthes)
e Escoliosis / cifosis. Espondilolistesis 1 punto
® Artrosis precoz radiogréfica (antes de los 40 afios) 1 punto
Anomalias auditivas ® Hipoacusia neurosensorial* 2 puntos
® Membrana timpanica hipermovible 1 punto
Historia familiar / datos moleculares | e Familiares de primer grado afectados / Presencia de mutaciones 1 punto
COL2A1, COL1AL, COL1IA2
Otros ® Prolapso de la valvula mitral 1 punto

Constan de criterios mayores (*), con un valor de 2 puntos, y criterios menores, con un valor de 1 punto. Se exige un total minimo de 5
puntos, con al menos un criterio mayor y ausencia de manifestaciones sugestivas de otro sindrome o displasia esquelética grave”.
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