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Innovaciones
terapéuticas y
diagnostico temprano:
dos pilares frente al
queratocono

LA GENETICA INFLUYE NO SOLO EN LOS RASGOS VISIBLES DE NUESTROS
0JOS, SINO TAMBIEN EN SU SALUD. EL QUERATOCONO, UNA ECTASIA
CORNEAL PROGRESIVA, PUEDE TENER UN COMPONENTE HEREDITARIO QUE
AUMENTA EL RIESGO ENTRE FAMILIARES DE PRIMER GRADO. CONOCER
LOS ANTECEDENTES FAMILIARES Y REALIZAR PRUEBAS TOPOGRAFICAS
ESPECIFICAS PERMITE A LOS PROFESIONALES DE LA VISION IDENTIFICAR
CASOS SUBCLINICOS Y OFRECER UN ABORDAJE TEMPRANO QUE PRESERVE
LA CALIDAD VISUAL DEL PACIENTE.

abemos que podemos heredar el color de 0jos, la longitud de las pesta-
Aas o, incluso, la forma de las cejas. Pero la salud ocular también puede
ser una cuestion de familia. Muchas enfermedades que afectan a nues-
tra vista tienen un origen genético. Entre estas, el queratocono, una en-
fermedad que hace que la cérnea se vuelva mas fina y adopte una forma céni-
ca, afectando gravemente a la vision. Suele avanzar rdpidamente, sobre todo si
aparece en edades tempranas, por lo que una deteccidn precoz es clave.
Conocer si hay antecedentes familiares puede ayudar a identificar casos tem-
pranos o subclinicos, y a evitar complicaciones, especialmente en personas
que se plantean una cirugia refractiva. Jorge Alié del Barrio, médico espe-
cialista de los Departamentos de Cérnea y Superficie Ocular, Cirugia Refractiva y
Cataratas, y director médico de la Clinica Vissum Grupo Miranza, explica en qué
consiste: “La cornea es la ventana que hay delante del ojo, que es transparente,
y debe ser asi'y tener una forma especifica. El queratocono es una enfermedad
donde ese espejo, esa ventana, es mds eldstica de lo que deberia y empieza a
deformarse, empieza progresivamente a coger forma de cono”.
Habitualmente empieza al final de la adolescencia y progresa poco a poco
hasta los 40 aflos donde, si no se ha hecho nada, el 20 % acaba requiriendo
un trasplante de cérnea por una limitacién visual muy fuerte.
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{Una enfermedad hereditaria?

Se trata de una enfermedad hereditaria, aunque no sigue un patrén de he-
rencia mendeliana. Es decir, no implica una transmisién directa en la que, si
un progenitor esta afectado, exista un 50 % de probabilidad de que la enfer-
medad se manifieste en la descendencia.”La mayoria de las enfermedades no
siguen el patrén de herencia mendeliana, y eso incluye al queratocono”. Los
familiares de primer grado de una persona afectada presentan un mayor
riesgo de desarrollar la enfermedad, pero no existe una probabilidad fija
que garantice su aparicion. “Si mi padre murié joven de un infarto de miocar-
dio, yo tengo mds probabilidades de padecerlo, porque comparto gran parte
de su genética -explica-, pero no se trata de un tnico gen responsable, sino del
conjunto de mi drbol genético” Este contexto genético, en interaccién con
factores ambientales, es lo que puede aumentar mi predisposicion, aunque
no determina de forma absoluta que vaya a desarrollar la enfermedad. En el
caso del queratocono, por ejemplo, los hijos o hermanos de pacientes afecta-
dos tienen una mayor probabilidad de presentarlo, aunque no necesariamente
lo desarrollardn.”

Otras enfermedades hereditarias son la retinosis pigmentosa, el retinoblas-
toma, y algunas formas de distrofia de Fuchs. Ahora bien, “nunca vamos a
hablar de certezas sino de probabilidad. En la mayoria de enfermedades, tanto
a nivel oftalmolégico como a nivel médico global, no tienen el tipo de herencia
mendeliana, son mds de probabilidad’”.

{C(6mo prevenir el queratocono?

La prevalencia del queratocono ha aumentado, en parte debido a su rele-
vancia clinica en el contexto de la cirugia refractiva. Cuando un paciente
acude con el objetivo de corregir un defecto refractivo mediante laser
para prescindir del uso de gafas, es fundamental valorar dos posibles ries-
gos: “El riesgo de que acabe teniendo un sindrome de ojo seco severo y el
riesgo de desarrollo de queratocono. Porque si nosotros aplicamos Idser en
la cérnea, y la cérnea estd predispuesta a tener queratocono, puede acabar
desarrollando esa enfermedad”.

Por este motivo, la cirugia refractiva actual se considera un procedimien-
to altamente seguro, gracias al uso de tecnologias diagnésticas cada vez
mas avanzadas. Estos equipos permiten identificar alteraciones corneales
en estadios extremadamente precoces, incluso cuando los signos clini-
cos son sutiles o dudosos, y el diagnéstico ain no es concluyente. “Esto,
obviamente, nos hace diagnosticar muchos casos, pero porque somos muy
buenos detectdndolo, incluso en fases en que el paciente todavia no ha ma-
nifestado ningtn sintoma’; menciona.

Dado su componente genético, el queratocono presenta una prevalen-
cia significativamente variable entre distintas poblaciones. Por ejemplo,
se observa una alta incidencia en pacientes de origen arabe, donde “la
enfermedad es una auténtica pandemia, es decir, es una enfermedad endé-
mica que, por cuestion genética, tiene una prevalencia muy superior a la que
tenemos en Espana. Pero, a su vez, en Espafia tenemos una prevalencia muy
superior a la que puede haber en otras etnias”.

En cuanto a la prevencion, el especialista sefiala que, si bien no es posible
modificar la carga genética, si se ha observado una fuerte asociacion en-
tre el queratocono y el habito de frotarse los ojos, asi como con la presen-
cia de alergias. “Hay ninos que a lo mejor tienen esa predisposicion genética,
pero que si no se frotaran los ojos nunca llegarian a desarrollar la enferme-
dad. Y se ha visto claramente que el frotamiento intenso estd intimamente
ligado al desarrollo de la enfermedad, de tal manera que puede precipitarla
o, incluso, una vez precipitada, hacer que sea incontrolable”, asevera.

61

IM|OPTICAS

Tratamientos y avances

En las ultimas dos décadas, el tratamiento del
queratocono ha experimentado avances significa-
tivos. Hace 15-20 afos, las opciones se limitaban
a la adaptacién de lentes de contacto para mejo-
rar la vision, mientras la enfermedad progresaba.
Aproximadamente un 20 % de los casos requerian
trasplante de cérnea, con sus correspondientes
complicaciones.

Hace unos 15 aios se describié el crosslinking, un
tratamiento muy sencillo: “Con unas simples gotas
y una luz, se consigue endurecer la cérnea, y se fre-
na la evolucién de la enfermedad en el 95 % de los
casos, considerdndose un tratamiento altamente
efectivo”.

Aunque no consigue recuperar la pérdida pade-
cida. “Por ello, es muy importante diagnosticar los
casos en fases tempranas. Y para aquellos en que la
enfermedad ha progresado y queremos rehabilitar
vision, existen otros procedimientos, como la im-
plantacién de unos anillos que moldean la cérnea
para recuperar su morfologia normal, su regulari-
dad’, segun Alié, y sefala un tratamiento novedo-
s0,“que nosotros introdujimos en Europa hace apro-
ximadamente un afio: usar anillos, no de material
sintético sino de material humano, que consiguen
ese mismo efecto, pero con una mayor tolerancia’

Las investigaciones en queratocono

El desarrollo y el avance en los ultimos afos se
estd enfocando, primero, en conseguir protocolos
de crosslinking cada vez mas seguros y mas efica-
ces. Aunque ya es un procedimiento muy seguro,
“involucra quitar la piel sobre la cérnea para hacerlo,
lo cual genera dolor los primeros dias e impacta en
la calidad del dia a dia del paciente. Asi que se estdn
buscando procedimientos de ‘crosslinking’ que per-
mitan poder hacerlo sin quitar la piel, lo cual haria
que el paciente tuviera una rehabilitacién visual
mds rdpida y minimizaria el grado de dolor’.

Para el doctor, son protocolos muy inminentes, es-
timandose que entre este aio y el proximo ya es-
tén los protocolos denominados epi-on, es decir,
“protocolos sin quitar epitelio, que se estima que se-
rdn tan seguros como los que tenemos a dia de hoy".
Asimismo, Ali6 nombra procedimientos de mol-
deo. “Ahora mismo, las lineas mds innovadoras son
las que consiguen la queratofaquia estromal, que
implica meter estroma corneal humano donante en
el estroma del paciente con queratocono para mol-
dear la forma. Dentro de eso estaria el CAIRS (Cor-
neal Allogenic Intrastromal Ring Segments), que son
anillos estromales, y también lenticulos estromales,
en los que nosotros hicimos una publicacién inno-
vadora hace unos anos y que estdn en desarrollo”.



