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RESUMEN

Las cataratas se definen como la opacidad parcial o total del cristalino. Su incidencia aumenta de forma
significativa después de la sexta década de vida y, en la mayoria de los casos, se asocia con la degeneracion
ocular relacionada con la edad. No obstante, dentro de las presentaciones clinicas de esta patologia existe
una forma vinculada a factores genéticos, conocida como catarata congénita, la cual constituye la principal
causa de ceguera infantil a nivel mundial y es responsable de mas del 20 % de los casos de pérdida visual
en menores de edad. Debido a su impacto, la comprension de las alteraciones genéticas y clinicas asociadas
a esta enfermedad ha adquirido una relevancia creciente en la practica médica. Un diagnostico oportuno y
un manejo adecuado permiten alcanzar desenlaces visuales favorables, sin repercusiones posteriores, lo que
exige la participacion tanto de especialistas como de médicos generales, quienes suelen ser el primer punto
de contacto con el paciente. El analisis de lasJA. cataratas congénitas revela una etiologia multifactorial, en
la que intervienen factores ambientales y metabolicos durante la gestacion, ademas de componentes genéticos
heredados, estos tltimos con mayor peso etiologico. Hasta la fecha, se han identificado mas de 100 genes cuya
alteracion puede predisponer al desarrollo de esta patologia. Por ello, esta revision realizada en 2025 analiza
algunos de los mecanismos genéticos y clinicos mas relevantes implicados en el desarrollo de las cataratas
congénitas, asi como las modalidades terapéuticas mas eficaces, con base en la literatura publicada durante los
ultimos 15 afos. Para ello, se realizaron busquedas en las bases de datos Medline, Web of Science y Scopus,
cuyos resultados fueron sometidos a un analisis y comparacion rigurosos para extraer las conclusiones clave.
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ABSTRACT

Cataracts are defined as partial or total opacification of the crystalline lens. Their incidence increases
significantly after the sixth decade of life and, in most cases, is associated with age-related ocular degeneration.
However, among the clinical presentations of this condition, there is a form linked to genetic factors, known
as congenital cataract, which constitutes the leading cause of childhood blindness worldwide and accounts
for more than 20% of cases of visual impairment in minors. Due to its impact, understanding the genetic and
clinical alterations associated with this disease has become increasingly important in medical practice. Early
diagnosis and appropriate management allow favorable visual outcomes to be achieved without subsequent
sequelae, which requires the involvement of both specialists and general practitioners, as the latter are often
the first point of contact with the patient. The analysis of congenital cataracts reveals a multifactorial etiology
involving environmental and metabolic factors during gestation, as well as inherited genetic components, the
latter carrying greater etiological weight. To date, more than 100 genes have been identified whose alteration
may predispose to the development of this condition. Therefore, this review conducted in 2025 analyzes some
of the most relevant genetic and clinical mechanisms involved in the development of congenital cataracts, as
well as the most effective treatment modalities, based on literature published over the past 15 years. Searches
were conducted in the Medline, Web of Science, and Scopus databases, and the extracted data were subjected
to rigorous analysis and comparison to identify the key conclusions.
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INTRODUCCION

Las cataratas se definen como una opacidad del cristalino que
se desarrolla progresivamente con la edad y afecta de manera
significativa la agudeza visual del individuo, provocando una
disminucion de la vision tanto a corta como a larga distancia.
Esta alteracion puede acompanarse de diplopia, fotofobia,
cansancio ocular temprano y discromatopsia en algunos casos.!

En la actualidad, las cataratas se clasifican entre las afecciones
oculares mas frecuentes a nivel mundial, posicionandose como
la principal causa de ceguera en adultos de paises desarrollados,
donde representan aproximadamente el 90 % de los casos. Su
prevalencia varia de manera constante segun la edad, la raza y el
sexo del paciente. Esta patologia se considera una de las enfer-
medades de mas facil tratamiento y manejo gracias a los avances
médicos de la tltima década,” siendo actualmente la cirugia de
cataratas con implante de lente intraocular (LIO) una de las op-
ciones quirtirgicas mas correctas y eficaces para evitar una mala
prognosis. Cabe recalcar que la realizacion de este procedimiento
presenta una alta probabilidad de permitir un manejo completo
sin que el paciente desarrolle discapacidad visual ni ceguera.'”

Dentro de las causas del desarrollo de las cataratas, lo mas co-
mun es su aparicion secundaria al envejecimiento ocular; sin
embargo, otros factores como las comorbilidades del paciente,
traumatismos, uso de medicamentos o la predisposicion genética
también se asocian a la formacion acelerada de esta patologia.®*
En cuanto a la genética, es de crucial importancia destacar que
el desarrollo de cataratas congénitas (CC) bilaterales constituye
la principal causa tratable de ceguera en nifios a nivel mundial,
llegando a representar mas del 20% de los casos de ceguera infan-
til. Asimismo, las CC no tratadas pueden convertirse en la puerta
de entrada para multiples patologias oftalmologicas que afectan
la funcionalidad visual a corto y largo plazo, como la ambliopia
y el estrabismo, las cuales, al presentarse a edades tempranas,
pueden interferir de manera significativa con el desarrollo y la
maduracion del globo ocular.>”

Aunque el diagnostico y tratamiento de las cataratas corresponden
principalmente al campo de la oftalmologia, es fundamental que
los médicos generales posean conocimiento sobre sus signos,
sintomas y opciones terapéuticas, dada su alta incidencia en la
poblacion. Esto permite una deteccion temprana y una referencia
oportuna, con el objetivo de evitar una mala evolucion clinica.’

Para la elaboracion de este articulo se realizo una revision narra-
tiva de la literatura disponible sobre las CC. Las bases de datos
consultadas incluyeron Medline, Scopus y Web of Science,
priorizando articulos publicados en los tltimos 15 afios en idioma
inglés y espaiiol. Se incluyeron revisiones sistematicas, estudios

originales y reportes de caso que abordaron la etiologia genética,
las manifestaciones clinicas y las opciones terapéuticas mas re-
levantes para esta patologia. Ademas, se revisaron publicaciones
de referencia clasica con el fin de integrar aspectos historicos y
avances en el conocimiento de la enfermedad, permitiendo asi
ofrecer una vision clinica actualizada.

ASPECTOS CLINICOS DE LAS CATARATAS

Las CC constituyen la principal causa de ceguera a nivel mundial
en la poblacion infantil. A diferencia de los adultos mayores,
en quienes la enfermedad suele presentar una evolucion lenta
y afecta predominantemente la vision a larga distancia, en la
poblacion pediatrica la progresion es mas rapida y se acompana
de un conjunto mas amplio de sintomas. Entre estos destacan la
fotofobia, producida por la refraccion anémala de la luz a través
de las opacidades del cristalino, y la diplopia, secundaria a la
formacion de multiples centros de refraccion. Otros signos y
sintomas incluyen ojo blanco u opaco, nistagmo, estrabismo vy,
el mas frecuente, la pérdida visual.®® No obstante, no todos los
infantes presentan la misma sintomatologia, ya que la coexistencia
de alteraciones anatomicas del globo ocular puede modificar y
agravar el cuadro clinico.'

Respecto a los patrones de presentacion clinica, la literatura
descrita por Nagamoto et al. y Long et al. evidencia una mayor
prevalencia de cataratas bilaterales frente a las unilaterales. Estas
se asocian con mayor frecuencia a patologias sistémicas como el
retraso mental y a alteraciones oftalmoldgicas como el nistagmo.
Asimismo, una de las complicaciones mas comunes de las cata-
ratas bilaterales es la ambliopia u “ojo perezoso”, consecuencia
de la alteracion en el desarrollo del sistema visual durante etapas
tempranas.>'°

MORFOLOGIA DE LAS CATARATAS

La morfologia de las cataratas aporta informacion relevante
sobre la edad de aparicion, el prondstico y la posible etiologia,
variando segun el tipo. Entre las clasificaciones mas comunes
se describen tres tipos asociados a mejor prondstico visual: las
cataratas polares anteriores, caracterizadas por opacidad de la
capsula anterior; las cataratas laminares, con opacidad cortical
anterior o posterior sin compromiso del nicleo; y las cataratas
lentiglobus posterior, definidas por un abultamiento que afecta
toda la superficie del cristalino, generado por el estiramiento me-
canico de las fibras. Existen otros tipos menos prevalentes pero
de manejo clinico mas complejo, como las cataratas nucleares,
que comprometen el nicleo del cristalino; las polares posteriores,
con opacidad de la capsula posterior; y las cataratas totales, que
bloquean completamente el cristalino y se asocian a peor pro-
nostico visual. Asimismo, deben considerarse entidades como la
catarata asociada a vasculatura fetal persistente, definida por la
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presencia de una membrana retrolental con o sin vasos visibles,
persistencia del vaso hialoideo y procesos ciliares elongados.
Todas estas variantes requieren identificacion mediante examen
con lampara de hendidura.'!?

Otro factor relevante asociado a peor pronostico es la coexistencia
de patologias oculares. Por ejemplo, las cataratas nucleares se
asocian frecuentemente con microftalmos, las polares anteriores
con astigmatismo y las cataratas seccionales con sindromes como
Stickler y Conradi. No obstante, independientemente de su asocia-
cidn con otras patologias, las cataratas adquiridas suelen presentar
un mejor prondstico visual que las congénitas.'>!

ASPECTOS GENETICOS DE LAS CATARATAS

La edad avanzada constituye la principal causa de pérdida visual
asociada a cataratas; sin embargo, esta patologia es de origen
multifactorial y puede tener componentes metabolicos, trauma-
ticos, iatrogénicos o congénitos. En el ambito genético, se han
identificado multiples genes implicados en procesos esenciales
del cristalino, cuya alteracion produce disfuncion de proteinas de
membrana y factores de crecimiento, conduciendo al desarrollo
de cataratas. En casos menos severos, estas alteraciones pueden
incrementar la susceptibilidad a desarrollar cataratas con el en-
vejecimiento.!>16

Actualmente, se han descrito mas de 100 genes asociados al de-
sarrollo de cataratas congénitas. Las mutaciones afectan factores
de transcripcion, conexinas, proteinas del citoesqueleto, proteinas
de membrana y del metabolismo lipidico, lo que conduce a su
descomposicion y agregacion. La heterogeneidad genotipica ex-
plica la variabilidad clinica observada, y se reconoce ademas la
influencia de factores ambientales y epigenéticos en la expresion
de la enfermedad.!>!8

Entre los mecanismos genéticos mas frecuentes se encuentran
las mutaciones de los factores de transcripcion PITX3 y MAF, la
alteracion de proteinas canaliculares, el dafio de las beta cristalinas
y la induccion de la respuesta a proteinas no plegadas, que puede
culminar en apoptosis celular secundaria al estrés del reticulo
endoplasmatico.!->¢

En cuanto a los patrones de herencia, destacan la catarata congé-
nita autosémica dominante (CCAD), autosomica recesiva y ligada
al cromosoma X, siendo la CCAD la mas frecuente debido a su
alta penetrancia y variabilidad de locus descritos.?”*

Otros subtipos menos comunes incluyen las cataratas asociadas
a mutaciones del gen cristalina gamma (CYG), que afectan la
solubilidad y estabilidad de estas proteinas, fundamentales para
la transparencia del cristalino, y generan el fenotipo de catarata
coraliforme.’'* No obstante, las CC también pueden presentarse
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secundarias a enfermedades sistémicas como la diabetes o a even-
tos durante el embarazo, incluyendo infecciones, traumatismos y
exposicion a radiacion. 43

TRATAMIENTO

El manejo quirtrgico con implante de LIO constituye actualmente
la mejor opcion terapéutica para las cataratas, idealmente reali-
zado de manera temprana segun el contexto clinico del paciente.
Previo a la cirugia es fundamental evaluar el tamafio y densidad
de la catarata, siendo esta ultima un factor determinante en la pre-
diccién del pronostico visual.*>* La privacion visual prolongada
puede ocasionar déficits permanentes, por lo que la deteccion y el
tratamiento oportunos son esenciales, especialmente en poblacion
pediatrica, donde los resultados quirurgicos suelen ser menos
favorables que en adultos.*

Respecto al momento quirtrgico, estudios de Birch ef al y La-
greze et al han establecido ventanas temporales 6ptimas para la
intervencion, de seis semanas para cataratas unilaterales y 10
semanas para bilaterales desde el inicio de la afectacion visual.
Superar estos periodos se asocia a mayor riesgo de pérdida vi-
sual permanente.*“¢ Asimismo, se ha evidenciado que la cirugia
realizada durante el primer mes de vida incrementa el riesgo de
glaucoma postoperatorio.*’

Otros tratamientos

El manejo integral de los pacientes con cataratas incluye el
tratamiento de patologias asociadas como estrabismo, nistagmo
y ambliopia. En infantes operados, son necesarias medidas adi-
cionales como terapias intensivas de oclusion ocular durante los
primeros afos de vida, periodo en el que aln existe plasticidad
visual.#° Otra alternativa no quirargica es la dilatacion pupilar
cronica, Util en cataratas bilaterales incompletas, acompafiada del
uso de lentes bifocales para mejorar la vision cercana.>'53

Efectos adversos del tratamiento

Las principales complicaciones derivan del manejo quirurgico
e incluyen:

*  Glaucoma, presente hasta en el 25% de los casos postope-
ratorios.

*  Uveitis anterior postoperatoria, mas frecuente en poblacion
pediatrica.

»  Estrabismo secundario a desequilibrios en la entrada visual.

*  Errores refractivos como miopia o hipermetropia.

*  Opacidad corneal secundaria a inflamacion cronica o in-
feccion.

*  Otras complicaciones como edema macular y desprendi-
miento de retina.
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El seguimiento médico continuo es esencial, especialmente en
pacientes pediatricos, dado que la plasticidad tisular puede favo-
recer tanto la recuperacion como la progresion de complicaciones
si no se tratan oportunamente.>*3

CONCLUSIONES

Las cataratas congénitas constituyen una patologia de origen
genético que impacta de manera significativa la calidad de vida.
Su deteccion y tratamiento oportunos son fundamentales para pre-
venir secuelas visuales permanentes. Aunque pueden presentarse
en adultos, predominan en poblacion pediatrica, con variabilidad
clinica determinada por los genes implicados. La cirugia con
implante de LIO es el tratamiento mas eficaz, complementada
con terapias de oclusion y, en casos especificos, dilatacion pupilar
cronica. El seguimiento médico estrecho es clave para la deteccion
temprana de complicaciones asociadas.
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