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Resumen

El glaucoma primario infantil es una enfer-
medad ocular rara caracterizada por la eleva-
ción de la presión intraocular y daño del nervio 
óptico(1). Su etiopatogenia radica en un desarro-
llo fetal anormal del sistema trabecular, encar-
gado del drenaje del humor acuoso. La mayoría 
son esporádicos, con un pequeño porcentaje de 
herencia autosómica recesiva (2). Se presenta con 
clínica de epífora o lagrimeo, fotofobia y blefa-
roespasmo, pudiendo asociar opacidad corneal 
y, en fase avanzada, con buftalmos u “ojo de 
buey” y ceguera(3). El diagnóstico es clínico y el 
pilar fundamental del tratamiento es la cirugía 
precoz(4). Se presenta el caso de un niño de 3 
meses con un glaucoma en fase avanzada. 

Palabras clave: Glaucoma primario infantil; 
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Laburpena

Haurtzaroko glaukoma primarioa gaixotasun 
arraro bat da, presio intraokular altua eta nerbio 
optikoaren kaltea eragin dezakeena(1). Haren 
etiopatogenia sistema trabekularren ezohiko 
fetu garapenean oinarritzen da, humore urtsua 
drainatzeaz arduratzen den egitura. Kasu 
gehienak esporadikoak dira, portzentaje txiki 
batean herentzia autosomiko errezesiboa izanda(2). 
Klinika tipikoa epifora edo negar-jarioa, fotofobia 
eta blefarismoa da. Opakotasun korneala ere agertu 
daiteke eta, fase aurreratuetan, buftalmosa edo “idi 
begia” eta itsumena(3). Diagnostikoa klinikoa da 
eta tratamenduaren funtsezko oinarria kirurgia 
goiztiarra da(4). 3 hilabeteko ume baten kasua 
aurkezten da glaukoma fase aurreratu bat zuena.

Hitz gakoak: Haurtzaroko glaukoma primario, 
Buftalmos; Itsumena. 

Introducción

El glaucoma primario infantil es una enfer-
medad rara que se puede desarrollar a lo largo 
del primer año de vida(1). Representa más de la 
mitad de los casos de glaucoma pediátrico(3). 
Su incidencia en poblaciones occidentales osci-
la entre 1:10.000 y 1:20.000 recién nacidos. Su 

presentación clínica es bilateral en el 70-80% de 
los casos(4), aunque la evolución y la gravedad 
suele ser asimétrica. La mayoría de los casos 
tienen una presentación esporádica; no obs-
tante, un pequeño porcentaje puede presentar 
herencia autosómica recesiva, principalmente 
por mutación del gen CYP1B1 (en locus GLC3A 
en el cromosoma 2p21)(2). 

Su etiopatogenia radica en un desarrollo 
fetal anormal del sistema trabecular, encargado 
del drenaje del humor acuoso. Como conse-
cuencia, se produce un acúmulo del mismo y 
una elevación de la presión intraocular que, 
finalmente, termina dañando el nervio ópti-
co(2,3). 

Clínicamente se presenta con la triada clási-
ca de lagrimeo crónico o intermitente (epífora), 
fotofobia y blefaroespasmo. En ocasiones, la 
clínica inicial puede ser inespecífica (irritabi-
lidad, lagrimeo…) y pasar desapercibida(5). En 
la exploración física se puede observar mega-
locórnea, estrías de Haab y edema corneal; 
la enfermedad avanzada, en cambio, puede 
manifestarse con buftalmos u “ojo de buey”(2,3). 

El diagnóstico se basa en la clínica. En caso 
de presentar signos o síntomas compatibles 
con la enfermedad, es imprescindible realizar 
una exploración oftalmológica urgente, ya que, 
la demora en el diagnóstico podría derivar en 
la pérdida irreversible de la visión(6). 

El principal objetivo del tratamiento, como 
se ha mencionado previamente, es preservar 
la visión y evitar el daño del nervio óptico, 
más que el control de la presión intraocular. 
El tratamiento definitivo es la cirugía(2,3). Exis-
ten diferentes tipos de intervenciones, siendo 
las más utilizadas la goniotomía y trabecu-
lectomía. El tratamiento médico con betablo-
quantes, alfa-2-adrenérgicos y análogos de la 
prostaglandina, entre otros, tiene un papel 
limitado. No obstante, pueden ser una medida 
temporal para reducir la presión intraocular a 
la espera de la intervención quirúrgica(2).

Observación clínica 

Se presenta el caso de un niño de 3 meses y 
26 días sin antecedentes personales de interés, 
salvo alimentación basada en lactancia artifi-
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cial con leche hidrolizada por alergia a proteí-
nas de la leche de vaca. Acudió al Servicio de 
Urgencias por lagrimeo, coloración grisácea y 
ligera proptosis del ojo derecho (Fig. 1), aso-
ciado a una mayor irritabilidad, de 4-5 días 
de evolución. No referían ninguna otra sinto-
matología ni proceso infeccioso intercurrente 
asociado, encontrándose afebril a su llegada.

En la exploración física se evidenció prop-
tosis del ojo derecho, con lagrimeo y presencia 
de una película grisácea que recubría la con-
juntiva y esclera, pero sin observar opacidad 
corneal ni alteraciones en la papila al explorar 
el fondo de ojo. Se extrajo una analítica sanguí-
nea donde se observó una leve acidosis mixta 
(pH 7,31, bicarbonato 20 mmol/L, pCO2 40 
mmHg), siendo el resto de la analítica anodina. 

El paciente ingresó en planta de hospitali-
zación y se realizó una resonancia magnética 
craneal y de órbitas bajo sedoanalgesia. En 
esta se objetivó una macrooftalmia derecha, 
sin visualización de otras alteraciones anató-
micas oculares ni intracraneales (Fig. 2). Se 
contactó con el Servicio de Oftalmología y, tras 
su valoración, se inició tratamiento tópico con 
colirio de brinzolamida (1 gota cada 12 horas) 
y timolol (1 gota cada 12 horas) a la espera de 
la intervención quirúrgica. 

Finalmente, a los 11 días del diagnóstico, 
el paciente fue intervenido realizando una 
goniotomía. No sufrió ninguna complicación 
durante la misma, por lo que, fue dado de alta 
aproximadamente una hora tras la finalización 
de la cirugía.

Discusión

El glaucoma primario infantil es una 
enfermedad ocular que, sin tratamiento, pue-
de derivar en el daño irreversible del nervio 
óptico y, consecuentemente, en ceguera (1). Se 
suele presentar con la triada clásica de epífo-
ra, fotofobia y blefaroespasmo, que rara vez 
genera duda diagnóstica(7). Sin embargo, en 
la literatura se han descrito casos de pacien-
tes que debutan con irritabilidad persistente y 
que, con el tiempo, terminan desarrollando la 
clínica ocular visible(5). Por este motivo, sería 
recomendable realizar una exploración ocular 
precoz en pacientes con irritabilidad persisten-
te, pudiendo así evitar secuelas irreversibles. 

Por otro lado, el glaucoma primario infantil 
es una enfermedad poco frecuente; sin embar-
go, puede compartir similitudes en la presenta-
ción clínica con otras patologías. En función de 
las estructuras que estén alteradas, el diagnós-
tico diferencial a tener en cuenta será distinto 
con cada una de ellas(7). En el caso expuesto, 
el paciente mostraba una evidente proptosis 
que obligó a descartar, de manera urgente y 
mediante una prueba de imagen, la presencia 
de una lesión intracraneal ocupante de espacio. 
Al asociarse con epífora y una ligera opacidad 

corneal, la probabilidad de presentar un glau-
coma primario era elevada, pero no definitiva. 

En cuanto al papel de la cirugía en esta 
patología, la literatura muestra que es el pilar 
fundamental del tratamiento. Asimismo, es 
esencial instaurarlo de forma precoz para 
mejorar el pronóstico a largo plazo de estos 
pacientes. Tras la intervención, la resolución 
clínica completa tiene lugar en un 80-90% de 
los casos, aunque siempre existe la posibilidad 
de que suceda una recaída en los años poste-
riores, por lo que es necesario un seguimien-
to estrecho por parte de Oftalmología(8). En el 
caso del paciente mencionado, la evolución 
post-operatoria en las primeras semanas está 
siendo satisfactoria a la espera de una evolu-
ción más prolongada. 
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Figura 1. Presentación del paciente: proptosis, lagrimeo 
y coloración grisácea ojo derecho. 

Figura 2. Resonancia magnética en secuencia T2 que 
muestra aumento del tamaño del globo ocular derecho 
en comparación con el contralateral.
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