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Resumen

El nistagmo infantil es infrecuente y representa un desafío diagnóstico para el pediatra. El albinismo 
es una de sus principales causas, siendo difícil de sospechar en ausencia de compromiso cutáneo 
evidente, especialmente en pacientes femeninas, debido a que tipo de herencia del albinismo ocular. 
Objetivo: Describir un caso de nistagmo secundario a albinismo con compromiso ocular aislado 
en paciente femenina, para discutir el enfoque diagnóstico pediátrico. Caso Clínico: Paciente fe-
menino de 3 semanas de vida, sin antecedentes mórbidos, derivada a neuropediatra y oftalmólogo 
por movimientos oculares paroxísticos desde las 2 semanas, con estudio con electroencefalograma e 
imágenes cerebrales normales. A los 3 meses se confirmó translucencia iridiana, nistagmo y astigma-
tismo hipermetrópico. La valuación dermatológica descartó compromiso cutáneo. Evolucionó con 
inclinación cefálica hacia abajo y retraso del desarrollo de la coordinación, fue manejada con lentes 

¿Qué se sabe del tema que trata este estudio?

El nistagmo infantil es un desafío diagnóstico para el pediatra. El 
albinismo es una de sus principales causas, siendo difícil de sospe-
char en ausencia de compromiso cutáneo evidente, especialmente 
en pacientes femeninas.

¿Qué aporta este estudio a lo ya conocido?

 A partir del caso de una lactante femenina que presenta nistagmo 
secundario a albinismo ocular aislado, se discute el enfoque diag-
nóstico clínico, enfatizando la relevancia de la pesquisa oportuna e 
intervención multidisciplinaria.
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de corrección y kinesioterapia. A los 3 años, destacaba mejoría de la agudeza visual, disminución del 
nistagmo y neurodesarrollo normal. La evaluación oftalmológica de ambos padres fue normal y no 
había antecedentes de nistagmo o albinismo en la familia. Por decisión de los padres no se realizó 
estudio genético. Conclusión: El diagnóstico de nistagmo secundario a compromiso ocular del al-
binismo, aún en ausencia de afección cutánea, es clínico; el estudio genético permite confirmar la 
etiología, sin ser un examen imprescindible, a menos que se considere la planificación familiar. La 
pesquisa oportuna e intervención multidisciplinaria determinan un mejor pronóstico.

Nistagmo secundario a albinismo - L. Schonhaut B. et al

Introducción 

El nistagmo corresponde al movimiento ocular 
constante, rítmico, involuntario y, generalmente con-
jugado de ambos ojos, que puede ser en sentido hori-
zontal, vertical u oblicuo. Se clasifica en congénito o 
infantil si está presente al nacimiento o se desarrolla 
durante los primeros meses de vida, y en adquirido, 
si aparece después de este periodo1. Se describe que el 
87% de los nistagmos congénitos son diagnosticados 
antes de los 6 meses de edad2. Su relevancia clínica 
radica en el compromiso de la función visual, que di-
ficulta el contacto visual y se asocia a problemas en el 
desarrollo psicomotor. Además, los individuos afec-
tados suelen adoptar posturas cervicales anómalas o 
balanceos como medio para bloquear el movimiento 
ocular constante y consecuente disminución del nis-
tagmus2-4.

El nistagmo es muy infrecuente; en Inglaterra se 
describe una prevalencia de 24 por 10.000 habitantes 
en población general, y de 16,6 por 10.000 menores de 
18 años5, mientras que, en Estado Unidos, la tasa re-
portada es de 35,3 por 10.000 en preescolares6. 

El nistagmo infantil o congénito se asocia con una 

gran variedad de patologías oculares: defectos estruc-
turales del globo ocular, opacidad de medios y altera-
ciones de la retina, y en menor frecuencia, a patologías 
a nivel del sistema nervioso central7,8. Se estima que 
alrededor del 10% son idiopáticos o de causa descono-
cida1. En niños, el albinismo es la causa individual más 
frecuente5,7,8 .

El albinismo es un grupo heterogéneo de alteracio-
nes pigmentarias, que afectan los procesos de biosínte-
sis del polímero de la melanina, pigmento producido 
por células ectodérmicas especializadas llamadas mela-
nocitos9. Los melanocitos se diferencian, según el linaje 
ectodérmico, en cutáneos (fanéreos y piel) o extra cu-
táneos (oculares y cocleares). Todos los pacientes que 
padecen de albinismo en alguna de sus formas tienen 
compromiso oftalmológico, incluyendo por nistagmo, 
fotofobia, transiluminación del iris, menor agudeza 
visual e hipoplasia de la fóvea10. En el albinismo ocu-
locutáneo (AOC) están involucrados además la piel y 
cabello, mientras que en el albinismo ocular (AO) el 
compromiso es sólo de los ojos9,11,12.

La prevalencia del albinismo varía ampliamente en 
los distintos grupos étnicos. En forma global el AOC 
afecta a 1 por 17.000 individuos de la población ge-
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Abstract

Infantile nystagmus is an infrequent condition that represents a diagnostic challenge for the pediatri-
cian. Albinism is one of its main causes, being difficult to suspect in the absence of evident cutaneous 
involvement, especially in female patients, due to the inheritance type of ocular albinism. Objec-
tive: To describe a case of nystagmus secondary to albinism with isolated ocular involvement in a 
female patient, in order to provide tools for pediatric approach and diagnosis. Clinical Case: Three-
weeks-old female patient, without morbid history, referred to a pediatric neurosurgeon and ophthal-
mologist due to paroxysmal eye movements since 2 weeks of age. The electroencephalogram and 
brain images were normal. In follow-up monitoring at 3 months, iris translucency, nystagmus, and 
hypermetropic astigmatism were confirmed. Dermatologic evaluation ruled out cutaneous invol-
vement. The patient developed cephalic downward inclination and coordination development de-
lay was confirmed, the patient was handled with corrective lenses and kinesiotherapy. In follow-up 
monitoring at 3 years, there was an improvement in visual acuity, decreased nystagmus and normal 
neurodevelopment. The ophthalmological evaluation of both parents was normal and there was no 
history of nystagmus or albinism in the family. Upon her parents’ decision, no genetic study was ca-
rried out. Conclusion: The diagnosis of nystagmus secondary to ocular albinism, even in the absence 
of cutaneous involvement, is clinical. The genetic study allows confirming the etiology, without being 
an essential examination, unless family planning is considered. Timely research and multidisciplinary 
intervention determine a better prognosis.
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neral, determinando que 1 por cada 70 personas son 
portadores de algún gen recesivo del AOC13. Estudios 
en niños en países nórdicos muestran prevalencias más 
altas, alcanzando 7 por 1.000 escolares14. En el caso del 
AO la frecuencia estimada es de 1 en in 60.000 nacidos 
vivos15. La diferencia en la prevalencia entre los dos 
tipos de albinismo se debe al tipo de herencia; mien-
tras el AOC es de herencia autosómica recesiva, el AO 
generalmente es de herencia ligada al cromosoma X, 
afectando predominantemente pacientes de sexo mas-
culino12.

Debido a su baja frecuencia y a su clínica hetero-
génea, el diagnóstico de nistagmo congénito a nivel de 
pediatras resulta complejo, especialmente en ausencia 
de hipopigmentación de la piel. El objetivo del presen-
te manuscrito es describir un caso de nistagmo secun-
dario a albinismo en una paciente de sexo femenino 
para discutir el enfoque diagnóstico pediátrico.

Caso Clínico

Lactante de sexo femenino, sin antecedentes pe-
rinatales ni familiares de relevancia. A partir de las 
2 semanas de vida los padres notaron movimientos 
oculares paroxísticos en somnolencia, sueño y luego 
también en vigilia, por lo que fue evaluada por neu-
ropediatra. Con el objeto de descartar síndrome con-
vulsivo se solicitó electroencefalograma y ecografía 
cerebral que fueron normales. Debido a la evolución 
de movimientos oculares paroxísticos a un nistagmo 
horizontal de amplitud y frecuencia moderada, fue 
reevaluada por oftalmólogo, describiéndose transilu-
minación iridiana bilateral simétrica, hipoplasia ma-
cular, hipopigmentación retinal difusa y nervios óp-
ticos grises, asociado a astigmatismo hipermetrópico 
(figura 1). Con estos hallazgos fue derivada a derma-
tología, descartándose hipopigmentación de piel o 
pelo. En cuanto a su desarrollo, destacaba tendencia a 
la inclinación cefálica hacia abajo, asociada a retraso 
de la coordinación.

La evaluación oftalmológica y autofluorescencia 
realizada en ambos padres descartó presencia de com-
promiso ocular y en la historia familiar no se encon-
traron otros casos de albinismo ni de nistagmo. En 
evaluación por genetista se sugirió estudio genético, el 
cual no se realizó por decisión de los padres. 

La paciente se manejó con lentes ópticos de co-
rrección y kinesioterapia para alineamiento cervical. 
En la última evaluación pediátrica y oftalmológica 
realizada a la edad de 3 años, detacaba una evolución 
oftalmológica favorable, con mejoría de la agudeza 
visual, disminución del nistagmo y adecuada progre-
sión del desarrollo de la coordinación, motricidad 
fina y postura. 

Discusión 

El nistagmo en lactantes y niños es una causa in-
habitual de consulta. La orientación diagnóstica inicial 
es compleja, tal como el caso presentado, en que, en 
las primeras semanas de vida no era evidente que los 
movimientos oculares paroxísticos correspondieran 
a nistagmo. En nuestra paciente se descartó compro-
miso neurológico a través de estudio por imágenes y 
electroencefalograma. Una vez identificado el nistag-
mo, el objetivo fue definir si este era de origen ocular o 
sensorial, neurológico o idiopático (figura 2). Entre las 
causas de nistagmo, las más frecuentes son las oculares 
y entre estas predomina el albinismo5,7,8.

El diagnóstico de compromiso ocular en albinismo 
es clínico, fundamentado en la triada consistente en 
nistagmo, transiluminación del iris e hipoplasia de la 
fóvea10. En el examen oftalmológico se suele objetivar 
además una reducción de la agudeza visual, errores re-
fractivos, alteraciones en iris, hipoplasia de la mácu-
la, alteraciones en los nervios y en el quiasma óptico1. 

Frente a un examen ocular característico, no es nece-
sario la complementación con exámenes adicionales. 
En el examen físico general, suele encentrarse a su vez 
hipopigmentación de piel y fanéreos, condición que no 
siempre está presente, ya que existen tipos de albinis-
mo exclusivamente con manifestaciones oculares12. 

El AO es una condición rara, en la que no existe 
compromiso cutáneo. Debido a la herencia es ligada al 
cromosoma X, esta condición predomina en pacien-
tes masculinos12,16. Las mujeres tienen un cromosoma 
X inactivado al azar, siendo el “remanente sano” su-
ficiente para evitar que se produzcan manifestaciones 
clínicas importantes que ocasionen el AO; no obstan-
te, las mujeres heterocigotas pueden presentar algún 
grado de mosaicismo en la pigmentación observada 
en el fondo de ojos y un patrón de autofluorescencia 
característico17-20. La forma de AOC más frecuente, es 
la asociada a mutación del gen OCA1, en que el com-
promiso cutáneo es significativo; pero hay otras for-
mas en que la pigmentación de piel puede ser prácti-
camente normal, como ocurre en la forma asociada al 

Figura 1. Evaluación visual: nótese translucencia iridiana.
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Figura 2. Algoritmo propuesto para enfoque diagnóstico inicial de nistagmo congénito. AOC = Albinismo oculocutáneo; AO = Albinismo ocular. 
*El oftalmólogo hace el diagnóstico diferencia del transiluminación, considerando otras patologías como uveitis, trauma, disgenesia de segmento 
anterior u otras. **En contexto sindromático, considerar sindromes de "dilución pigmentaria" como el Sd. de Hermansky- Pudlak, Sd. de Chédiak-
Higashi y el Sd. de Griscelli.
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gen OCA2, ambas formas son autosómicas recesivas. 
También forman parte del diagnóstico diferencial del 
AO el síndrome de Hermansky- Pudlak, síndrome de 
Chédiak-Higashi, en que el albinismo se asocia a un 
espectro sindromático13.

En nuestro caso, en que se descartó compromiso 
cutáneo, no había antecedentes familiares de albinismo 
ni de nistagmo y el examen clínico y la autofluorescen-
cia fueron normales en ambos padres, se planteó como 
alternativas un AO ligado al X, con manifestaciones 
fenotípicas que pudieran deberse a una inactivación 
sesgada del cromosoma X, o alguna forma atenuada de 
AOC. En la literatura hay escasos casos reportados de 
AO en pacientes de sexo femenino21,22. El examen ge-
nético habria ayudado a dilucidar el diagnóstico dife-
rencial y la futura planificación familiar, lo que no fue 
considerado como necesario por sus padres, al enten-
der el albinismo como una condición no discapacitan-
te, con una evolución no progresiva. Autores plantean 
que el de panel genético tiene un rendimiento inferior 
al 50%23. La costo-efectividad del examen podría variar 
a futuro gracias al avance en técnicas de secuenciación 
y la baja progresiva en sus costos. 

La intervención temprana multidisciplinaria en pa-
cientes con nistagmo debido a albinismo, permite dis-
minuir las complicaciones y mejorar la calidad de vida. 
Si bien, a la fecha no se cuenta con un tratamiento cu-
rativo11, el manejo se centra en corrección de las comor-
bilidades oftalmológicas, cutáneas, y las alteraciones del 
desarrollo, secundarias a las dificultades en el contacto 
visual y a la adopción de posturas cervicales anómalas3,4. 
En nuestro caso, el manejo se hizo con lentes y terapia 
kinésica, destacando la mejoría en su agudeza visual, 
postura cefálica y habilidades de coordinación, con un 
neurodesarrollo normal a la edad de tres años. La evolu-
ción favorable de nuestra paciente coincide con reportes 
de seguimiento de niños con albinismo. Dijkstal y cols. 
demostraron que la visión binocular mejora durante la 
etapa escolar24, mientras que Kutzbach y cols, reportaron 
que la mayoría de los portadores tendría un desarrollo 
neurológico y desempeño académico normal, indepen-
diente de las dificultades visuales y la mayor prevalencia 
de síndrome de déficit atencional con hiperactividad25.

Conclusiones

El nistagmo congénito muchas veces representa 
un desafío diagnóstico, dado que no siempre es evi-

dente al momento del nacimiento, pudiendo manifes-
tarse como movimientos oculares paroxísticos, como 
ocurrió en el caso clínico presentado. El nistagmo 
secundario a albinismo, en ausencia de compromiso 
cutáneo, especialmente en pacientes de sexo feme-
nino, representa un desafío adicional, debido al tipo 
de herencia predominante en el AO que es ligada al 
cromosoma X, planteándose como diagnóstico di-
ferencial las formas muy atenuadas de AOC. Si bien 
el diagnóstico es clínico, el estudio genético permite 
confirmar la etiología, sin ser, en opinión de los au-
tores, un examen imprescindible23. La pesquisa opor-
tuna e intervención multidisciplinaria determinan un 
mejor pronóstico.
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