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Points deVue



EDITORIAL EDITORIAL



Dear Readers,



Estimados lectores,



On Saturday March 3rd, 2012, a great figure of modern Optometry, Prof Irvin Borish, passed away at the age of 99. Most Optometry students in English and Spanish languages around the world have studied his books on "Clinical Refraction" over the last 60 years. Prof I.Borish conducted several double blind studies to help establish PAL lenses in USA as the most efficient alternative to bifocals. He will be remembered as the "Father of Optometry" for thousands of eyecare professionals world wide.



El sábado 3 de marzo falleció una gran figura de la optometría moderna, el profesor Irvin Borish, a 99 años de edad. La mayoría de los estudiantes hispanoparlantes y angloparlantes de optometría del mundo entero han estudiado sus libros sobre "La refracción clínica" en los últimos 60 años. El profesor I.Borish ha contribuido mediante varios estudios doble ciego a conseguir que las lentes progresivas en EEUU sean la alternativa más eficaz a las bifocales. Miles de profesionales de todo el mundo lo recordarán como el "Padre de la Optomotría".



It was with great sadness that we learned at the beginning of the year of the death of the founder of Points de Vue magazine, Mr Jacques Mur, well liked and well known to some of you. This issue features Vision in Children, a topic chosen because a child's good vision helps with his development and learning of life skills. It is generally held that over 80% of the information we receive, involves our vision. Everyone, or almost everyone, agrees that if vision problems in babies and very young children are detected very early on, and addressed, most can be treated and will not constitute any handicap in the child's future development. It is alarming to observe that in 2012 over a billion people could quite simply live better lives if they had spectacles to wear. Of course not all visual problems can be resolved by wearing glasses, but this is a considerable failing and one that it should be possible to overcome. The aim of Vision 20/20 is to achieve the objective of "Good vision for all…" by the year 2020. All the goodwill and all the NGOs in the world will not be able to deal with this problem on their own. It is with the governments in each country that lobbying must be increased. Each one of us can do our bit. That is the aim of this message. Awareness has been aroused, calls have been made to the various international congresses, such as in Durban, for example (World Congress on Refractive Error, 2010). If we want to achieve this noble objective by 2020 we must now accelerate our action with regard to public authorities. We have asked specialists from the world over to focus on the scale of the problems without claiming to have covered every aspect of child vision: Jean-Michel Rozet and Josseline Kaplan on genetic pathologies, François Vital-Durand on screening babies, Natario L. Couser, Scott R. Lambert on childhood cataracts, Claude Speeg-Schatz on the treatment of esotropia using botulinum toxin, Ann L. Weber on the reduction of amblyopia in so-called "developed" countries. Trine Langaas and Patricia Riddell indicate a means by which to detect the early signs of myopia, Sumrana Yasmin relates her experiences in terms of efforts made in developing countries, read on www. pointsdevue.net, and Laurent Laloum writes on improving the vision of children with amblyopia. Katrina Schmid addresses the development of myopia after puberty, P.C Wu writes about the increasing scale of myopia in children in Taiwan, Alexandre Asseraf focuses on sun protection for children and Hervé Cordier introduces the Essilor OptifogTM, anti-mist solution. In our History section Michel Alexandre covers a relatively unknown subject "Musicians and their vision problems". Why not visit our website, www.pointsdevue.net, to see Sumrana Yasmin's complete article, as well as several videos, the most recent of which was made in Strasbourg with Claude Speeg-Schatz. Thank you for your loyalty. Happy Reading and enjoy your visit to our website.



Fue con gran tristeza que, a principios de año, fuimos informados del fallecimiento del fundador de la revista Points de Vue, Don Jacques Mur y que algunos de ustedes han conocido y apreciado mucho. Hemos decidido dedicar este número a la Visión Infantil ya que la buena visión de los niños facilitará el desarrollo de los mismos así como el aprendizaje de la vida. Es ya común y corriente recordar que más del 80% de la información que recibimos pasa por el sentido de la visión. Todos o casi todos concuerdan en pensar que si se detectan tempranamente los problemas de la visión de los bebés y de los niños muy pequeños, la mayoría de ellos seguirán un tratamiento y dichos problemas ya no constituirán ninguna discapacidad en el desarrollo futuro del niño. Es alarmante observar que en el 2012, más de mil millones de personas podrían simplemente vivir mejor si tuvieran gafas. Como es natural, no todos los problemas visuales se resuelven con el porte de gafas pero este déficit es considerable y debería poder absorberse. Visión 20/20 tiene como objetivo alcanzar esta meta en el 2020: «una buena visión para todos …» Todas las buenas voluntades, todas las ONG del mundo no podrán resolver solas este problema, se debe reforzar un lobby a nivel gubernamental en cada país. Cada uno de nosotros puede movilizarse y éste es el objetivo de este mensaje. Ya se han realizado acciones para concienciar a la mayoría, se han realizado llamamientos en los diferentes congresos internacionales como en Durbán, por ejemplo (Congreso Mundial sobre el Error Refractivo 2010) ahora hay que acelerar las acciones ante los poderes públicos para la consecución de este noble objetivo en el 2020. Hemos solicitado a especialistas del mundo entero para insistir en la magnitud de los problemas sin por ello pretender cubrir todos los aspectos de la visión infantil: Jean-Michel Rozet y Josseline Kaplan abordan las patologías de índole genético, François Vital-Durand aborda el tema de la detección de problemas visuales en los bebés, Natario L. Couser y Scott R. Lambert hablan de cataratas infantiles, Claude Speeg-Schatz aborda el tratamiento de la esotropía con la toxina botulínica, Ann L. Weber trata de la reducción de la ambliopía en los países denominados «desarrollados». Trine Langaas y Patricia Riddell indican una vía para detectar la miopía naciente; Sumrana Yasmin aporta un testimonio sobre los esfuerzos realizados en los países en desarrollo léase en www. pointsdevue.net, y Laurent Laloum aboga por la mejora de la visión del niño ambliópico. Katrina Schmid trata sobre la evolución de la miopía más allá de la pubertad; P.C Wu aborda el tema de la creciente extensión de la miopía infantil en Taiwán; Alexandre Asseraf aborda el tema de la protección solar en los niños; Hervé Cordier habla de la solución anti-vaho de Essilor OptifogTM. Michel Alexandre en la sección Historia cubre un tema poco conocido «los músicos y sus problemas de visión». Les invitamos a visitar nuestra página web www.pointsdevue.net , podrán descubrir ahí el artículo completo de Sumrana Yasmin, así como varios videos entre los cuales el más reciente fue realizado en Estrasburgo con Claude Speeg-Schatz. Gracias por su fidelidad. Que disfruten su lectura y puedan visitar nuestra página web.



Director of Publication - Director de la publicación.



Atentamente.
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Summary Hereditary vision pathologies in children affect all ocular structures. Although of a varying degree of severity, they all impact the sense considered most sacred, justifying the intense amount of research that has been undertaken over the past three decades. A great deal of progress has been made, whether in terms of severe malformations of the anterior chamber or degenerative and inexorably developing pathologies of the retina. This progress has resulted in better genetic advice for families and, for the severest pathologies, which are often the least accessible for treatment, it has opened the door to prenatal diagnosis in the families affected. Finally, knowledge of the physiopathology of a large number of these diseases means that today therapeutic approaches can be envisaged that will have a profound impact on the care given to patients.



Resumen Las patologías hereditarias de la visión en los niños afectan todas las estructuras oculares. Aunque son de gravedad variable, estas patologías obstaculizan el sentido considerado más sagrado. Esto ha justificado las intensas investigaciones realizadas desde hace tres decenios. Se han realizado avances significativos, ya sea en el ámbito de las malformaciones severas de la cámara anterior o en el área de patologías degenerativas e inexorablemente evolutivas de la retina. Estos avances han permitido mejorar el consejo genético que se puede proporcionar a las familias y, en los casos de patologías más severas y a menudo las menos accesibles a un tratamiento, han abierto la puerta al diagnóstico prenatal en las familias que padecen de dichas patologías. Finalmente, el conocimiento de la fisiopatología de un gran número de estas enfermedades permite actualmente contemplar el desarrollo de abordajes terapéuticos que modificarán profundamente la atención de los pacientes que las sufren.



Introduction



Introducción



At the start of this 21st century, there would appear to be a strong increase in the number of ophthalmological pathologies of genetic origin in industrialised countries. But this increase is only relative. It is the result of two contrary events. The first is the spectacular



A principios de este siglo XXI, las patologías oftalmológicas de origen genético parecen aumentar considerablemente en los países industrializados. Dicho aumento sólo es relativo y es el resultado de dos acontecimientos contrapuestos. El primero es la disminución espectacular de las patologías adquiridas y, en particular, las infecciones y, el segundo, es el mejor conocimiento de las afecciones genéticamente determinadas, lo cual ha sido posible en gran parte a la definición, en los años 80, del mapa genético. Este último determinó el inicio de la gran multiplicación de métodos de investigación del genoma cuyos progresos continuos han permitido identificar un número considerable de genes cuyas mutaciones originan la mala visión severa en los niños.



reduction in acquired, particularly infectious, pathologies. The second is better knowledge of genetically determined disorders, made possible in large part by the creation, in the eighties, of the gene map. This marked the start of an explosion in genome investigation methods, where continued progress has resulting in the identification of a considerable number of genes whose mutations cause severe sight disorders in children. The development, maintenance and functioning of ocular structures require the contribution of thousands of genes whose expression varies over time and is influenced, in part, by the environment. Mutations of these genes can be silent. But they are most often responsible for a change in visual performance that can go as far as total blindness (Table 1).
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El desarrollo, el mantenimiento y el funcionamiento de las estructuras oculares requiere la contribución de varios miles de genes cuya expresión varía a lo largo del tiempo y se ve parcialmente influenciada por el entorno. Las mutaciones de estos genes pueden ser silenciosas. No obstante, con mayor frecuencia, éstas son responsables de una alteración de la eficacia visual y pueden conducir hasta la ceguera total (Cuadro 1).
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1. Development abnormalities



1. Anomalías del desarrollo



The most severe ophthalmological disorders are frequently caused by mutations affecting the genes involved in the development of ocular structures.



Los trastornos oftalmológicos más severos a menudo se deben a mutaciones que afectan a los genes implicados en el desarrollo de las estructuras oculares.



Sometimes unilateral, often bilateral, eye development abnormalities can occur at different stages in embryonic life, leading to a spectrum of malformations that can affect all structures of the eye, one by one, or together. Anophthalmia, the most serious of these disorders, is characterised by total absence of any kind of ocular structure, resulting from an absence of induction of the optical vesicle, three weeks into embryonic life. Sometimes in isolation (primary anophthalmia), it is often correlated with more extensive malformation of the anterior brain (secondary anophthalmia).



Type of impact Tipo de afección



Disease Enfermedad



Abnormalities of the ocular globe Anomalías del glóbulo ocular



Anophthalmia, microphthalmia Anoftalmía, microftalmía



Abnormalities of the anterior segment Anomalías del segmento anterior



Corneal dystrophy, aniridia, congenital and juvenile glaucomas Distrofia corneal, aniridia, glaucomas congénitos y juveniles



Abnormalities of the crystalline lens Anomalías del cristalino



Congenital cataracts



Congenital retinal detachment



Juvenile retinoschisis linked to X, Norrie disease Retinosquisis juvenil ligada al cromosoma X, Enfermedad de Norrie



Desprendimiento congénito de la retina Retinal dystrophies



Distrofias retinianas



Tab. 1



Cataratas congénitas



Pigmentary retinopathies, (rod-cone dystrophies), cone and cone-rod dystrophies, Leber congenital amaurosis (LCA), Stargardt's disease and other macular dystrophies Retinopatías pigmentarias (distrofias bastóncono), distrofias de los conos y distrofias cono-bastón, Amaurosis Congénita de Leber (ACL), Enfermedad de Stargardt y otras distrofias maculares.



La anoftalmía, la afección más grave se caracteriza por la ausencia total de cualquier estructura ocular resultante de la ausencia de inducción de la vesícula óptica a las tres semanas de vida embrionaria. A veces aislada (anoftalmía primaria), a menudo está correlacionada con una malformación más amplia del cerebro anterior (anoftalmía secundaria)



Las microftalmías, a su vez, se caracterizan por un amplio espectro de gravedad que va desde las formas extremas, a menudo confundidas con la anoftalmía, hasta un ojo de tamaño pequeño a veces constituido y funcional, dependiendo del momento en que la anomalía ocurra. Puede ocurrir en el momento de la invaginación de la vesícula óptica, o del cierre de la hendidura embrionaria, o, posteriormente, con la interrupción del desarrollo de estructuras oculares normalmente inducidas.



Principal hereditary pathologies of vision, affecting young children1. Principales patologías hereditarias de la visión que afectan a los niños pequeños1.



Microphthalmia, is often characterised by a wide spectrum of severity, from the most extreme forms, often confused with anophthalmia, through to a small size eye, sometimes formed and operational, depending on whether the abnormality occurs during invagination of the optical vesicle, closure of the embryonic fissure or, later, due to halting of the development of the ocular structures that have been formed normally.



These early and severe malformations, the incidence of which is around 1 to 2 per 100 000 births, can be screened by ultra-sound at around 18-20 weeks of amenorrhoea. Sudden discovery of this type of malformation in a foetus born of healthy parents can be a sign of the occurrence of a dominant novo mutation, often in a gene that programmes the eye, or of a rare autosomal recessive abnormality, particularly in blood-related couples. If abortion is chosen due to a bilateral blindness pathology, a foetal-pathological study should be requested, to search for associated malformations. In all cases, a genetic study will be offered to identify the mutation or mutations responsible, in order to offer an early molecular diagnosis for the next pregnancy, in case of genetic risk. Knowledge of the numerous genes responsible for these diseases is still only shaky, and genetic abnormalities cannot be discovered in every case. Alongside these extreme forms, affecting the size and structure of the eye, there exists a variety of malformations of the anterior chamber, often the result of an abnormality in the migration of cells from the neural crest. These cases of irido-corneal dysgenesis, the prevalence



1



Ocasionalmente unilaterales, a menudo bilaterales, las anomalías del desarrollo ocular pueden ocurrir en diferentes etapas de la vida embrionaria conduciendo a todo un abanico de malformaciones que pueden afectar a todas las estructuras del ojo, aisladas, o en asociación.



The main information concerning the clinical effects of these diseases and the genetic and molecular data concerning the genes in question can be found on the following websites: Online Mendelian inheritance in Man http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim and Orphanet www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/?lng=FR



Estas malformaciones precoces y severas cuya incidencia es de 1 a 2 por cada 100 000 nacimientos pueden detectarse por ecografía hacia las 18 ó 20 semanas de amenorrea. El descubrimiento fortuito de dicha malformación en un feto nacido de padres indemnes hace pensar en una neo-mutación dominante, generalmente en un gen programador del ojo, o de una anomalía recesiva autosómica rara, particularmente entre las parejas consanguíneas. Si se decide la interrupción del embarazo debido a una patología bilateral que conduzca a la ceguera, será conveniente solicitar un estudio fetopatológico para buscar malformaciones asociadas. En cualquier caso, se propondrá un estudio genético para identificar la o las mutaciones responsables con el fin de proponer un diagnóstico molecular precoz en el siguiente embarazo en caso de que hubiera riesgo genético. El conocimiento de numerosos genes responsables de dichas afecciones todavía es incipiente y no permite el descubrimiento de anomalías genéticas en todos los casos. Además de estas formas extremas que afectan el tamaño y la estructura del ojo, existen malformaciones variadas de la cámara anterior que a menudo resultan de una anomalía de la migración de



1



Se puede encontrar la información principal sobre los aspectos clínicos de dichas afecciones y los datos genéticos y moleculares sobre los genes en cuestión en las páginas Online Mendelian inheritance in Man http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim y Orphanet www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/?lng=FR
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of which is around 1 to 2 per 100 000 come in a wide anatomic spectrum, all with the same risk of occurrence of a sudden, massive glaucoma making them very severe and necessitating regular monitoring of ocular pressure in all babies with these malformations. An examination should be performed several times a year under general anaesthetic in very young children under three. These cases of dysgenesis of the anterior segment are almost all inherited with autosomal dominance. A large number of genes have been identified, which unfortunately does not cover all cases. Note that gene PAX6 is the major gene in ocular development, the mutations of which are responsible for a large number of malformations. Primitive congenital glaucoma, the incidence of which is estimated at 5 for every 100 000 births, is the result of a cessation in the development of the iridocorneal angle at a stage corresponding to 6 months of intra-uterine life. It is them obstructed by thick trabecular meshwork that can lead, in utero, to ocular hypertension and buphthalmos that is visible during antenatal ultra-sound screening. Nevertheless, a large number of these children are born with a normal sized eye, even though at birth a megalocornea can already be observed. These children must receive an emergency operation (new-born, less than one week old) in order to release the iridocorneal angle. Primitive congenital glaucoma is a recessive autosomal malformation. The mutations of several genes may be responsible for it. Note, however, that the gene CYP1B1 alone represents 2/3 of cases.



Fig. 1



Fig. 1



El glaucoma congénito primario cuya incidencia se ha estimado a 5 por cada 100 000 nacimientos resulta de una interrupción del desarrollo del ángulo iridocorneal en una etapa correspondiente a los 6 meses de vida intrauterina. En esa etapa se encuentra obstruido por una malla trabecular densa que puede ocasionar una hipertensión ocular in utero, y una buftalmía visible en la ecografía antenatal. No obstante, un gran número de estos niños nace con un ojo de tamaño normal, pero si en el nacimiento ya se observa una megalo-córnea, estos niños deben ser operados en extrema urgencia (recién nacido de menos de una semana) para liberar el ángulo iridoGenetic heterogeneity of Leber Congenital Amaurosis(LCA) and relative frequencies of genetic subtypes. Genes currently identified account for 70% of LCA cases. All mutations corneal. El glaucoma are recessive with the exception of some rare changes in CRX and IMPDH1. congénito primitivo es una Heterogeneidad genética de la Amaurosis Congénita de Leber (ACL) y frecuencias relativas de subtipos genéticos. Los genes identificados actualmente explican el 70% de malformación autosómica los casos de la ACL. Todas las mutaciones son recesivas con la excepción de algunos recesiva. Las mutaciones de cambios raros en CRX e IMPDH1. varios genes pueden ser responsables de ello. No obstante, cabe señalar que el gen CYP1B1 explica solo 2/3 de los casos.



Corneal dystrophies are extremely varied in terms of their anatomical presentation. Classification has been vastly improved by identification of a major gene, BIGH3, for which there exist genotype-phenotype correlations. All methods of transmission can be shown, but these afflictions, which caused blindness in the past, have seen their prognosis considerably improved by the development of corneal grafts. Corneal dystrophies are rare afflictions, the frequency of which has not been established with any degree of precision. Congenital cataracts also vary greatly in terms of their clinical presentation. After excluding acquired ante- and neo-natal causes, all methods of transmission can be envisaged, with a majority of dominant autosomal forms which should not be neglected in the face of a sporadic case. The incidence of congenital cataracts is around 1 to 6 for 10 000 births. Numerous genes have been identified, the mutations of which are responsible for these opacities of the crystalline lens. Nevertheless, success in terms of progress made with early
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las células de la cresta neural. Estas disgenesias iridocorneales cuya prevalencia es de 1 a 2 por cada 100 000 se presentan bajo un amplio espectro anatómico y todas ellas incluyen el mismo riesgo de aparición de un glaucoma masivo y brutal que es lo que constituye su gravedad e impone una supervisión regular de la tensión ocular en todos los bebés portadores de dicha malformación. Dicho examen debe realizarse varias veces al año bajo anestesia general en los niños menores de tres años. Casi todas estas disgenesias del segmento anterior tienen un patrón de herencia autosómica dominante. Se han identificado un gran número de genes que, desafortunadamente, no cubren el conjunto de los casos. Cabe observar que el gen PAX6 es el gen principal del desarrollo ocular cuyas mutaciones son responsables de una gran cantidad de malformaciones.



Las distrofias corneales son de una gran variabilidad en su presentación anatómica. La clasificación ha mejorado enormemente gracias a la identificación de un gen fundamental, el BIGH3 en torno al cual existen correlaciones genotipo-fenotipo sorprendentes. Se pueden poner de relieve todos los modos de transmisión pero estas afecciones, que anteriormente conducían a la ceguera, ahora tienen pronósticos considerablemente mejores gracias al desarrollo de los trasplantes de córnea. Las distrofias corneales son afecciones raras cuya frecuencia no se ha determinado con exactitud. Las cataratas congénitas también tienen una gran variabilidad en su presentación clínica. Después de excluir las causas adquiridas, pre y neo-nanatales, se pueden contemplar todos los modos de transmisión, con una mayoría de formas dominantes autosómicas que no hay que descartar ante un caso esporádico. La incidencia de cataratas congénitas es del 1 a 6 por cada 10 000 nacimientos. Se han identificado numerosos genes cuyas mutaciones son responsables de estas opacidades del cristalino. No obstante, los éxitos de los
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surgical procedures (newborns less than a month old), involving a crystalline lens implant, has considerably reduced requests for genetic studies. Note, that most congenital cataracts are observed in utero enabling access to paediatric surgery in good conditions. In terms of the posterior segment, two major categories of vision disorders can be distinguished: those resulting from a lack of normal retinal development and the large group of retinal degenerations.



progresos quirúrgicos precoces (bebés de menos de un mes) con implantación de LIO, han reducido considerablemente la demanda de estudios genéticos. Cabe señalar que la mayoría de las cataratas congénitas se pueden reconocer in utero permitiendo así el acceso a la cirugía pediátrica en buenas condiciones. Si se trata del segmento posterior, se pueden diferenciar dos grandes categorías de mala visión: las resultantes de un defecto de desarrollo normal de la retina y la gran familia de las degeneraciones retinianas.



With regard to the former, we will address only persistent primary vitreous, Stickler syndrome, juvenile retinoschisis linked to chromosome X and Norrie disease.



En cuanto a las primeras, sólo abordaremos la persistencia del vítreo primario, la enfermedad de Stickler, la retinosquisis juvenil asociada al cromosoma X y la enfermedad de Norrie.



Persistent primary vitreous is in most cases unilateral and is not considered the result of any kind of transmissible genetic abnormality. Nevertheless, heredity is suspected but not elucidated in bilateral forms. The incidence of these affections is estimated at 1 in 30 000 births.



La persistencia del vítreo primario es, en la mayoría de los casos, unilateral y no se considera resultante de una anomalía genética transmisible. No obstante, se sospecha el papel de la herencia aunque no se ha podido confirmar en sus formas bilaterales. La incidencia de estas afecciones está estimada a 1 por cada 30 000 nacimientos.



Stickler syndrome is an affection whose frequency is around 1 to 5 per 10 000. It La enfermedad de Stickler combines alterations in the es una afección sindrómica vitreous evolving towards cuya frecuencia es de 1 a 5 retinal detachment in por cada 10 000. Asocia childhood, accompanied by alteraciones del vítreo que evolucionan hacia desprenfacial dysmorphia, bone dimientos de la retina en la dysplasia and, in some infancia, se acompañan de cases, hearing problems. It is una dismorfia facial, de una always a dominant autosomal displasia ósea y, a veces, de affection of variable Fig. 2 Physiopathological heterogeneity of Leber Congenital Amaurosis(LCA). The disease is trastornos de la audición. accounted for by alteration of variable retinal functions of the retinal pigmentary epiexpressivity. Three collagen Siempre se trata de una thelium or photoreceptor cells. Most LCA genes are specifically or preferencially genes have now been expressed in the retina but some of them are ubiquituously expressed. Considering the afección autosómica involvement of intraflagellar transport proteins, some of which are ubiquituous, some identified, covering almost dominancia con expresiLCA cases are regarded as ciliopathies. all cases. In children with Fig. 2 Heterogeneidad fisiopatológica de la Amaurosis Congénita de Leber (ACL). La enferdad vidad variable. Actualmente, es responsable de la alteración de las funciones retinianas variables del epitelio such illnesses, monitoring of se han identificado tres pigmentario de la retina o de las células fotorreceptoras. La mayoría de los genes de la ACL se expresan específica o preferencialmente en la retina pero algunos de ellos se the retinal periphery is genes de colágeno que expresan en todas partes. Tomando en consideración la implicación de las proteínas cubren casi la totalidad de necessary with barrage laser transportadoras intraflagelares, algunas de las cuales están presentes en todas partes, algunos casos de ACL se consideran ser ciliopatías. los casos. En los niños treatment if required. The portadores de esta severity of this disease and enfermedad, se impone una the possibility of prior identification of the mutation that causes it vigilancia de la periferia retiniana por, si fuera necesaria, una barrera mean that prenatal diagnosis is possible, if families ask for it. de láser. La gravedad de esta enfermedad y la identificación previa de la mutación responsable autorizan el diagnóstico prenatal si las Juvenile retinoschisis linked to X refers to the association of a familias lo solicitan. maculopathy and a secondary vitreoretinopathy with abnormal splitting of the retina in its innermost layer. It comes in the form of a bilateral cystic macular lesion and, on the periphery, a lifting (schisis) accompanied by blurring and vitreous condensation again representing the risk of retinal detachment. Diagnosis is not easy, but once done, the discovery of mutation by the only gene responsible, RS1, confirms the diagnosis and enables the screening of female carriers in the family. The prevalence of this affection varies according to populations between 1 in 5000 and 1 in 25 000. Norrie disease, also linked to chromosome X, is rare (< 1 in 100 000). It designates major dysplasia of the retina and presents in a newborn as a leukocoria, due to the appearance of the retina as a highly vascularized white-yellowish mass which, in the past, could have been mistaken for a retinal tumour. This is a fearsome disease since consistently blinding retinal dysplasia is accompanied in 2/3 of cases



La retinosquisis juvenil ligada al cromosoma X designa la asociación de una maculopatía y una vítreo-retinopatía secundaria con un desnivel anormal de la retina en su capa más interna. Se presenta bajo la forma de una lesión macular quística bilateral y, en la periferia, mediante un levantamiento (esquisis) acompañado de velos y condensación vítreos representando, una vez más, un riesgo de desprendimiento de la retina. Es difícil realizar el diagnóstico pero cuando se ha llevado a cabo, el descubrimiento de la mutación del único gen responsable RS1 confirma el diagnóstico y permite la detección de las mujeres transmisoras en la familia. La prevalencia de esta afección varía dependiendo de las poblaciones entre el 1 por cada 5 000 y el 1 por cada 25 000. La enfermedad de Norrie, también ligada al cromosoma X, es rara (< 1 por cada100 000). Se trata de una displasia retiniana que se presenta en un recién nacido bajo la forma de una leucocoria debido
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by mental disability and in 1/3 of cases by developing deafness. Underlying this disease in all cases are mutations of the gene NDP. In cases where these mutations are recognised they allow for screening of carriers in the family and prenatal diagnosis in women at risk. 2. Early onset and severe degenerative retinal disorders These refer to a gradual death of the photoreceptor – pigmentary epithelium couple and are extremely heterogenic from a clinical and genetic point of view. They can begin at any time of life and many forms begin in the first two decades of life. Taking all forms into account, they affect one person in 3000. These are inexorably evolutive diseases, which have a considerable impact on the visual function of the children involved. Five major clinical groups of retinal degeneration can be distinguished, identifiable by the natural history of the diseases, their age and how they started and their development.



al aspecto de la retina similar al de una masa blanca-amarillenta muy vascularizada que, en el pasado, pudo haber sido confundida con un tumor de la retina. Se trata de una enfermedad temible puesto que la displasia retiniana siempre asociada a la ceguera se acompaña en 2/3 de los casos de un retraso mental y en 1/3 de los casos de una sordera evolutiva. En todos los casos, las mutaciones del gen NDP están al origen de la enfermedad. Cuando dichas mutaciones se reconocen, es posible realizar la detección de las mujeres transmisoras en la familia y el diagnóstico prenatal en las mujeres con riesgos. 2. Afecciones retinianas degenerativas precoces y severas Todas estas designan la muerte progresiva de la pareja celular fotorreceptor-epitelio pigmentario y se caracterizan por una extrema heterogeneidad clínica y genética. Estas pueden comenzar a cualquier edad y muchas formas comienzan en los primeros veinte años. Si se toma en consideración todas las formas, éstas afectan a una de cada 3000 personas. Se trata de enfermedades inexorablemente evolutivas que obstaculizan considera-blemente la función visual de los niños que las padecen.



The most frequent are Es posible diferenciar rod-cone dystrophies cinco grandes familias (66% of retinal clínicas de degenedystrophies), raciones retinianas, recognisable by primary individual-izables por la affliction of the rods historia natural de la resulting in problems enfermedad, su edad y modo de inicio así como with night vision and a su evolución. concentric reduction in Fig. 3 Clinical variability of Leber Congenital Amaurosis (LCA) and genotype-phenotype correlations. the peripheral field of Las más frecuentes son VA: visual acuity; LP: light perception; CF: counting fingers; RP: retinitis pigmentosa. vision. This impact on las distrofias retinianas Fig. 3 Variabilidad clínica de la Amaurosis Congénita de Leber (ACL) y correlaciones genotipo-fenotipo. AV: agudeza visual; PL: percepción de la luz; CD: cuenta dedos; RP: retinitis pigmentaria. the rods will continue, de tipo bastones-conos, 10 to 20 years later, with o rod-cone dystrophies (66 % de las distrofias retinianas) reconocibles por la afección an impact on the function of the cones, recognisable by intolerance to primaria de los bastones que se traduce por una afectación de la visión light, dyschromatopsy and a reduction in visual acuity. These diseases nocturna y una reducción concéntrica del campo visual periférico. Esta are extraordinarily heterogeneous from a genetic point of view. Several afección de los bastones proseguirá, 10 a 20 años después con una dozen genes have already been identified, which cover 50% of cases. afección de la función de los conos reconocible por una intolerancia Conversely, there are forms of cone-rod dystrophies (10-15% of retinal a la luz, una discromatopsia y una reducción de la agudeza visual. Dichas afecciones son extraordinariamente heterogéneas en el plan dystrophies), in which the first symptoms are primary disorders of the genético. Varias decenas de genes ya se han identificado y cubren el cones, which will be followed by a secondary affliction of the rods. 50% de los casos. The same genetic heterogeneity has been reported. Isolated cone dystrophies are much rarer (2-3 % of retinal dystrophies), because when they are diagnosed they may correspond to the initial stage of cone-rod dystrophies. Leber Congenital Amaurosis (LCA) was for many years described as a separate entity. It is recognisable in the first weeks or months of life in newborns with apparent blindness. It accounts for around 5-10% of all retinal dystrophies. This disease is autosomal recessive in almost all cases, based on the mutations of 17 different genes that cover only 70% of cases, certain of which have brought this type of blindness into the big group of ciliopathies (Fig. 1, 2). Genetic work carried out over the past 15 years has identified two major clinical types: a conerod type (type 1), which is dramatically severe and stationary and a
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Por el contrario, existen formas de conos-bastones, cone-rod dystrophies (10-15% de las distrofias retinianas), en las que los primeros síntomas confirman la afección primaria de los conos a la que le seguirá la afección secundaria de los bastones. Se ha encontrado la misma heterogeneidad genética. Las distrofias aisladas de los conos son mucho más raras (2-3% de las distrofias retinianas) puesto que cuando se diagnostican, éstas pueden corresponder a la primera etapa de las distrofias conos-bastones (conerod dystrophies). La Amaurosis Congénita de Leber (ACL) ha sido descrita durante mucho tiempo como una entidad aparte. Se reconoce en las primeras semanas o meses de vida en los recién nacidos en estado de ceguera aparente. Representa entre el 5-10% aproximadamente de la totalidad
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rod-cone type (type 2) which is indeed severe but which evolves, representing the extremity of a spectrum of seriousness of retinal dystrophies. Of these 17 genes, at least four account for type 1 LCA, which is still the most frequently observed, whereas around 12 account for type 2. The mutations of the latter can also account for later onset rod-cone type retinal dystrophies (Fig. 3). Macular dystrophies are characterised by degeneration of the macular pigmentary epithelium, leading to the gradual death of central photoreceptors, the first of which are the cones. Within this group, Stargardt's disease is by far the most frequent of all juvenile macular degenerations since it accounts alone for almost 10% of retinal dystrophies. Paradoxically, this disease is homogenous from a genetic point of view, despite its great clinical variability. Contrary to all other macular degenerations, which are autosomal dominant, Stargardt's disease is consistently recessive. It is caused by mutations of the ABCA4 gene, the severity of which is closely correlated to that of the ensuing retinal disease. Conclusion The rapid discoveries that have been made in less than twenty years with regard to all these diseases have swept away the former dogma of "one gene, one disease" because today numerous diseases, even those that are extremely homogenous on a clinical level, can be caused by the mutations of very different genes (tissular expression and function) and, conversely, the mutations of one gene can be responsible for considerably different pathologies. One may have thought that the identification of the same gene in different pathologies would lead to the establishment of correlations between mutations and phenotype. Yet, with the exception of a few examples, particularly Stargardt's disease and, to a lesser extent, Leber congenital amaurosis, this is not the case. This ignorance of the causes of phenotype variability which is sometimes found even amongst siblings, calls genetic and environmental modifying factors into question. Definition of the complete genotype of individuals, technically possible today but too expensive to be realistic on a routine basis, should enable us in the years to come to find answers to the origins of this variability which is, without a doubt, one of the major future challenges that genetics will have to face. o



de las distrofias retinianas. Casi todos los casos son autosómicos recesivos, en su origen están las mutaciones de 17 genes diferentes que sólo cubren el 70% de los casos y que, algunos de ellos, ha hecho considerar esta ceguera como una forma de la gran familia de las ciliopatías (Fig. 1, 2). Los trabajos de genética realizados desde hace 15 años han permitido diferenciar dos grandes tipos clínicos: un tipo cone-rod o cono-bastón (type 1), dramáticamente severo y estacionario, y un tipo rod-cone o bastón-cono (type 2) que, además de severo, es evolutivo y representa el grado extremo de gravedad de las distrofias retinianas. Entre estos 17 genes, por lo menos cuatro de ellos explican la ACL de tipo 1 que es la más frecuente, mientras que aproximadamente 12 genes explican el tipo 2. Las mutaciones de estos últimos también pueden explicar algunas distrofias retinianas tipo rod-cone, bastón- cono más tardías (Fig. 3). Las distrofias maculares se caracterizan por la degeneración del epitelio pigmentario macular que conduce a la muerte progresiva de los fotorreceptores centrales entre los que figuran en primera línea, los conos. En el seno de esta familia, la enfermedad de Stargardt es, con mucho, la más frecuente de todas las degeneraciones maculares juveniles puesto que ella sola representa casi el 10% de las distrofias retinianas. Paradójicamente, esta afección es homogénea en el plano genético a pesar de su gran variabilidad clínica. Contrariamente a las otras degeneraciones maculares de autosómico dominantes, la enfermedad de Stargardt es siempre recesiva. Las mutaciones del gen ABCA4 explican esta enfermedad cuya severidad está estrechamente correlacionada con la afección retiniana que resulta de ella. Conclusión Los rápidos descubrimientos realizados en los últimos de veinte años en torno a todas estas afecciones han derribado el dogma antiguo «un gen, una enfermedad» puesto que actualmente un gran número de afecciones, incluso muy homogéneas en sus aspectos clínicos pueden provenir de mutaciones de genes muy diferentes (expresión tisular y función) y, por el contrario, las mutaciones de un mismo gen pueden ser responsables de patologías sensiblemente diferentes. Se hubiera podido pensar que la identificación de un mismo gen en patologías diferentes conduciría al establecimiento de correlaciones entre mutaciones y fenotipo. No obstante, salvo algunas excepciones, particularmente la enfermedad de Stargardt y, en menor medida, de la amaurosis congénita de Leber, éste no es el caso. Esta ignorancia de las causas de la variabilidad fenotípica que se observa a veces incluso entre las mismas familias, pone los factores modificadores genéticos y de entorno en el banquillo del acusado. La determinación del genotipo completo de los individuos, hoy técnicamente posible pero demasiado oneroso para ser realizada de manera rutinaria, debería permitir en los años venideros aportar elementos de respuesta a los orígenes de esta variabilidad que constituye sin lugar a dudas uno de los grandes desafíos de la genética en el futuro. o
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Vision screening in babies, what's new since the year 2000? Detección de los trastornos visuales en los bebés ¿qué hay de nuevo desde el año 2000? François Vital-Durand Honorary Research Director, INSERM, Lyon Scientific Advisor, Ophthalmology, Lyon-Sud Hospital Director de Investigación honorario Inserm, Lyon Agregado científico, Oftalmología, Hospital Lyon-Sud



The genesis and epigenesis of vision



Génesis y epigénesis de la visión



Two months after my parents enjoyed a passionate embrace, which resulted in an embryo, my genes decided to release, from what was going to become my brain, a protuberance which hit up against the external membrane of the embryo. This was when a series of complex tissues was formed, retina, optical media, crystalline and cornea, all carefully laid within an optical cupule. It was only after five months, once my sex was well defined, that this organ enabled me to turn away from unpleasant light in the narrow space I had been granted. When my mother undressed on the beach I wriggled as much as I could to escape from the light. I was already photophobic. I remained so for a long time after I went down a slide that took me through into dazzling surgical light in the midst of the exhausted cries of my mother and the panic of my father, overcome with emotion.



Hace casi dos meses, mis padres procedieron a un arrebato frenético del cual ha resultado un embrión. Mis genes decidieron propulsar, a partir de lo que iba a convertirse en mi cerebro, una protuberancia que chocaba con la membrana exterior del embrión. Allí tenían que diferenciarse una serie de tejidos complejos, retina, medios ópticos, cristalino, córnea, todos ellos cuidadosamente dispuestos en una cúpula óptica. Sólo después de cinco meses, una vez que mi sexo estaba bien afirmado, este órgano me permitió evitar la luz desagradable que penetraba en el estrecho espacio en el que me encontraba. Cuando mi madre se desvestía en la playa, yo me movía muchísimo para evitar la luz. Ya era fotófobo. Y lo seguiría siendo mucho tiempo después del paso por un tobogán que me expuso al día deslumbrante de una lámpara cialítica, en medio de los gemidos y de la respiración entrecortada de mi madre y del enloquecimiento de mi padre a quien la emoción casi lo hace desfallecer.



I was the object of great care, my cord was cut and clamped and I was set adrift in a new world in which I was encased in fibres that felt rougher than the soft amniotic liquid I had been used to floating around in, although things had got a bit tight just recently.



Fui objeto de todos los cuidados, me sacaron de mis aposentos, me suturaron el Fig. 1 Lámpara de hendidura portátil (fotografía de V). cordón, dejándome en un nuevo mundo en el que me empaquetaron en fibras más ásperas que el mullido líquido amniótico en el que flotaba antes, I could see there, as long as the strong lights that bathed the aunque, es cierto, el sitio era un poco estrecho. surroundings were turned off. I sought with my nose and mouth and Era capaz de ver, si apagaban la fuerte luz que inundaba el entorno. could see a round mark on a big nipple from which flowed nectar that Humeaba, buscaba con la boca, veía esta eminente mancha redonda I cried for every time I awoke. I hung on to this nipple, just as I hung en un gran pezón del cual salía un néctar que yo reclamaba cada vez on to the eyes in the middle of my mother's face. I even hung on to her que me despertaba. Yo me aferraba a este pezón al igual que quería finger, as if to secure my hold on the world. agarrar los ojos en medio del rostro materno. Incluso me agarraba a su As soon as my father and my elders came over to see me I could dedo como si quisiera asegurar mi presencia en el mundo. activate old reflexes to imitate their useless mimics. I pulled out my Cuando mi padre y mis ancestros vinieron a reconocerme, fui capaz de tongue, opened my mouth, pouted - and they though all this was activar antiguos reflejos para imitar sus mímicas inútiles. Sacaba la hilarious. lengua, abría la boca y hacía gestos, lo cual les hacía reír a carcajadas. They came to check that my pupils were good and dark, that my Vinieron a verificar que mis pupilas estuvieran bien oscuras, mis eyelids were in place and my eyes properly formed. A wise man even Fig. 1



Portable slit lamp (photo: V).
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came to show my parents that I could follow a large target, which moved very slowly from right to left and that I systematically looked at the motif on an acuity card. He observed in my dilated pupils the mass reflection of a small light to check that my retinas were perfect and on the clarity of the transparent media. After eight days I was able to recognise my mother's face, even though it was very similar to that of her sister. But the people around me still thought I couldn't see a thing. They cuddled me, cradled me, sucked my cheeks, inundating me with their scents and smells. I quickly learned to identify who was carrying me around. To tell the truth smells reassured me more than my vision of what was happening. It was towards the end of the second month that I made a major discovery, the social smile. As soon as my mother brought her face close to mine I got all my facial muscles moving and triggered the same reaction in her face, together with giggling and blushing – what wonderful emotion! I organised my response by ranking the contractions of the relevant muscles and throughout my life I intend to use my smile to seduce whoever and whatever comes my way. Later I learned that my prefrontal cortex has an area of mirror neurons which enables me to imitate the mimics and gestures of my interlocutor. Fig. 2



párpados en su lugar y mis ojos bien formados. Incluso un erudito vino a mostrar a mis padres que yo era capaz de seguir con los ojos un blanco de cierto tamaño, desplazado muy lentamente de derecha a izquierda y que sistemáticamente dirigía mis ojos hacia un cartel de agudeza visual. Observó en mis pupilas dilatadas el reflejo en masa de una pequeña lucecita para verificar la integridad de mis retinas y la claridad de los medios transparentes. Al cabo de ocho días, yo ya podía reconocer el rostro de mi madre que, sin embargo, se parecía al de su hermana. No obstante, los que me rodeaban seguían pensando que yo no veía nada de nada. Me mimaban, me arrullaban y me besaban las mejillas inundándome con sus olores. Así iba aprendiendo rápidamente a identificar los que me cogían. La verdad es que los olores me tranquilizaban más que la visión sobre la situación.



Plusoptix autorefractometer (photo: V Jobert).



Hacia finales del segundo mes, hice un gran descubrimiento, la sonrisa social. En cuanto mi madre acercaba su rostro, yo movilizaba todos mis músculos faciales y provocaba en ella la misma reacción, acompañada de risitas, rubores y una formidable emoción. Organizaba mi respuesta priorizando las contracciones de los músculos adecuados y de hecho, a lo largo de toda mi vida, iba a utiliza esta sonrisa para seducir a quien correspondiera. Mucho más tarde iba a aprender que mi córtex pre-frontal tenía una zona de neuronas espejo que me permitían imitar las mímicas y gestos de mi interlocutor.



When I was four months old I could Fig. 2 Autorrefractómetro Plusoptix (fotografía de V Jobert). move my hands at will, that was a new toy I never got tired of. I caught hold Al cuarto mes, pude guiar voluntariamente mis manos, un nuevo of the trinkets dangled in front of my eyes, took them carefully juguete del cual no me cansaba, atrapaba esos abalorios suspendidos between finger and thumb with the utmost precision because I could ante mis ojos, los cogía con delicadeza entre el pulgar y el índice con see in relief. It was difficult and a bit touch and go at first, but it got mucha precisión porque veía en relieve. Era difícil y azaroso pero easier and easier. From then on the two tenths of my vision enabled funcionaba cada vez mejor. A partir de ahí, los dos décimos de mi me to recognise the objects around me. They had a very strange visión me permitían reconocer los objetos que me rodeaban. Tenían quality, colour, which I had no idea what to do with for several months una cualidad extraña, el color, que durante varios meses más no sabría more. Soon I was able to distinguish the food I was given; they para que serviría. Pronto, fui capaz de distinguir las preparaciones introduced me to vegetables and biscuits and to all sorts of fruit and culinarias, introdujeron verduras y galletas así como diversas sugary preparations. The spatial revolution happened towards the preparaciones afrutadas y dulces en mi alimentación. La revolución seventh month. I could sit up, the world opened up in every direction espacial llegó hacia el séptimo mes. Podía mantenerme sentado, el but it took me two months before I could coordinate my limbs and mundo se abría ante mí en todas las direcciones pero fueron crawl. By that time I could see well. I understood spoken directions necesarios dos meses para poder coordinar mis miembros y poder and turned round to look at my mother when I was called. I couldn't speak but I understood what my parents wanted. By the time my birthday came around I had 4/10 vision. I stood up and soon I could walk. My hypermetropia lessened but I was focusing up to a few centimetres from my eyes. My field of vision was complete but I had to learn to use it. My vision was still fragile, but all its components were present and I would soon be using it for walking. It was just a question of waiting.



gatear. Para entonces ya veía bien. Comprendía las órdenes vocales, miraba a mi madre cuando me incitaban. No podía hablar pero entendía bien lo que querían mis padres. Para mi cumpleaños, veía 4/10°. Podía pararme e iba a poder andar pronto. Mi hipermetropía disminuía pero podía acomodar hasta a algunos centímetros de mis ojos. Mi campo visual estaba completo, pero tenía que aprender a utilizarlo. Mi visión todavía era frágil, pero todos los componentes estaban presentes y me iban a ser muy útiles para la marcha. Sólo había que esperar.



What’s the current position ? ¿Cuál es la situación actual? The clinical approach, a plea for screening La perspectiva clínica, incitar a la detección The essential elements in the visual function (optics of the eyeball, acuity, ocular alignment, processing by the cerebral cortex) undergo most of their maturity process over the course of the first year of life,
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Los elementos esenciales de la función visual (óptica del globo ocular, agudeza, alineación ocular, procesamiento por la corteza cerebral)



MEDICAL SCIENTIFIC FILE EXPEDIENTE CIENTÍFICO MÉDICO



characterised by a period sensitive to the influences of the signal quality. This is a good time in which to examine for abnormalities and make up for defects in order to limit, or even prevent, their unfortunate consequences. In France ever since 1995, the carnet de santé (child's health record) has recommended regular monitoring of visual capacity and particularly an examination during the ninth month. This article will attempt to detail the method used for this examination and justify the grounds for it.



llevan a cabo la mayor parte de su maduración en el transcurso del primer año, que se caracteriza por un periodo sensible a las influencias de la calidad de la señal. Es el momento ideal para realizar el diagnóstico de las anomalías y paliar los defectos para limitar, incluso suprimir, las consecuencias nocivas. Desde 1995 en Francia, la cartilla sanitaria recomienda que se realice un seguimiento regular de las capacidades visuales y particularmente un examen en el transcurso del noveno mes del cual este artículo trata de detallar las modalidades y justificar su razón de ser.



Before the age of one Antes de un año In the days following birth, doctors test for malformations, check on En los días que siguen al nacimiento, el médico elimina las the clarity of the optical media, on the fixing and following of a malformaciones, verifica la claridad de los medios ópticos, la fijación contrasting object. Over the course of the next few months, doctors y el seguimiento de un objeto bien contrastado. En los meses check on ocular alignment and the child's visual awakening. It is more siguientes, vigila la alineación ocular y el desarrollo visual del niño. Es difficult to detect congenital glaucoma but any trace of cataract must más delicado sospechar un glaucoma congénito pero la catarata no not escape his vigilance. Any sign of debe escapar a su vigilancia. malformation or visual disability is, of Obviamente, se atiende cualquier signo de course, addressed as soon as it is malformación o de mala visión en cuanto suspected, to identify the diagnosis, se sospecha su existencia con el fin de prepare the parents for work on living afinar el diagnóstico, preparar a los padres without good vision if the diagnosis is poor al trabajo de duelo de la buena visión en and set up specialised education that can caso de que el diagnóstico sea negativo y begin around the fourth month. In the case definir la educación especializada que of strabismus, it is not the paediatrician's puede comenzar hacia el 4° mes. En caso responsibility to detail the diagnosis, but it de estrabismo, no es la responsabilidad del is his responsibility to send any doubtful pediatra precisar el diagnóstico, en cases to see an ophthalmologist as from cambio, su responsabilidad consiste en four months old, although the remitir al oftalmólogo los casos dudosos a ophthalmologist will not begin any partir del 4° mes, incluso si el oftalmólogo treatment immediately. This article refers no comienza el tratamiento Fig. 3 Indirect ophthalmoscopy (photo: V Jobert). more particularly to the test performed at 9 inmediatamente. Este artículo se refiere Fig. 3 Oftalmoscopía indirecta (fotografía de V Jobert). months on children who appear to have no particularmente al examen del 9° mes y problems at all. This particular test can of que se realiza en niños en apariencia course be performed at any preverbal age, with appropriate adaptation. normales. Por supuesto, este examen puede practicarse en cualquier The test performed at 9 months The child's health record makes regular mention of surveillance of good visual development and the examination for strabismus during the first few years of life. However no details are given as to exactly which tests should be carried out, and there is resounding silence with regard to refraction. The reason why the 9th month is chosen will be explained. An examination is recommended if there is the slightest doubt. Time scales are important and the orthoptist will be able to differentiate between epicanthus, the large eyelids that give rise to a suspicion of strabismus and cases that require an in-depth examination. In many countries, the optometrist will take charge of the first phase of screening and begin treatment, with any necessary surgery performed by the ophthalmologist. The baby vision appointment The appointment includes three stages which are all almost as important as each other. 1-The orthoptic examination The search for strabismus uses a test on screen with screening glasses (Sarniguet-Badoche). The test looks for oculomotor abnormalities (convergence) and checks on pupil reaction and stereoscopic vision.



edad pre-verbal, con sus adaptaciones apropiadas. El examen del 9° mes En la cartilla sanitaria se indica la vigilancia regular del buen desarrollo visual y la búsqueda del estrabismo en los primeros años, pero no indica qué tipo de exámenes deberían practicarse, hay un silencio ensordecedor sobre la refracción. Explicaremos por qué el 9° mes es una edad especial. Se recomienda practicar el examen ante la más mínima duda. Si los detalles son importantes, el ortoptista sabrá hacer la distinción entre los epicantus, estos grandes párpados que nos hacer pensar en un estrabismo, y los casos que merecen un examen profundo. En muchos países, el optometrista se encarga de la primera fase de detección y el inicio del tratamiento, hasta la cirugía practicada por el oftalmólogo. La consulta bebé visión Tiene tres etapas casi todas de igual importancia. 1-El examen ortóptico La detección del estrabismo utiliza el test en pantalla y las gafas de detección (Sarniguet-Badoche). El examen busca las anomalías oculomotrices (convergencia), verifica la reacción pupilar y la visión estereoscópica.
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Clinically, the easiest way to evaluate relief vision is to use a stereogram with random points. It is practical because it does not include any monocular index and does not require the wearing of special spectacles. About the size of a postcard, the test is presented in a fixed position, after the examiner has shown the child the card and allowed him to touch it.



En la clínica, la manera más cómoda de evaluar la visión del relieve es mediante la utilización de un estereograma con puntos aleatorios. Lo interesante de éste consiste en el hecho de que no tiene índice monocular y no exige llevar gafas especiales. Del tamaño de una tarjeta postal, el test se presenta de manera inmóvil una vez que el examinador ha familiarizado al niño con la tarjeta haciéndole tocarla.



The Lang or Bébé Vision Tropique test card Se puede utilizar la lámina de Lang o de can be used as from 6 months. The Fig. 4 SureSight autorefractometer. Bebé Visión Tropique a partir de los 6 meses. probability of success increases with age. At La probabilidad de éxito aumenta con la Fig. 4 Autorrefractómetro SureSight. 9 months, 60% of children give a positive edad. A 9 meses, el 60% de los niños dan response. However experience shows that if a una respuesta positiva. No obstante, la child does not respond positively this may also mean that he has not experiencia nos enseña que si un niño no responde positivamente, understood the stereogram game or refuses to point. Consequently only esto puede también significar que no ha percibido el juego del positive responses are taken into account; they mean that constant estereograma o que se niega a señalarlo. Por lo tanto, sólo se toman strabismus and amblyopia can be eliminated. en consideración las respuestas positivas que permiten eliminar el Visual acuity



estrabismo constante y la ambliopía.



Measurement of spatial resolution, or acuity, is part of the orthoptic test, in the same way as with adults. It has become accessible in clinics thanks to Acuity Cards, using the technique of preferential vision. The test includes a series of cards printed with increasingly fine pictures, located towards one of the extremities of the card. The cards are presented to the child without the experimenter knowing on what side of the card the motif is positioned. The examiner discovers on which side the pictures are located by observing the direction of the baby's eye movements and his fixing through a small hole located in the middle of the card. A trained examiner can measure binocular and monocular resolution in just 6 minutes in a child with no particular problem. This examination is easy to perform after the age of 3 months. It is very easy at around 9 months and more difficult after 12 months.



La agudeza visual La medición de la resolución espacial, o agudeza, forma parte del examen ortóptico, al igual que en adultos. Es ahora accesible en la clínica gracias a las Tarjetas de Agudeza que utilizan la técnica de la mirada preferencial. El test incluye una serie de cartas impresas con una imagen cada vez más fina, situada hacia una de las extremidades de la tarjeta. Se presentan las tarjetas al sujeto, sin que el experimentador sepa de qué lado de la tarjeta se sitúa el motivo. El examinador determina cuál es ese lado al observar la dirección de los movimientos oculares de bebé y su fijación a través de un pequeño orificio situado en medio de la tarjeta. Una persona entrenada mide la resolución binocular y monocular en 6 minutos en un niño sin problemas particulares. Después de los 3 meses el examen es relativamente fácil. Hacia los 9 meses es muy fácil y más preciso hacia los 12 meses.



Acuity measurement results are Birth 3 months 6 months 9 months 12 months Los resultados de las mediciones Nacimiento 3 meses 6 meses 9 mesese 12 meses shown in Table 1. They indicate de agudeza se presentan en el Tenths 1/20 1/10 2/10 3/10 4/10 that babies can see better than Cuadro 1. Indican que el bebé ve Décimos 1/20 1/10 2/10 3/10 4/10 was thought. Development of mejor de lo que se pensaba. El Development of spatial resolution (acuity) measured with acuity cards. Tab. 1 acuity is regular over the course of Desarrollo de la resolución espacial (agudeza) medida con las tarjetas desarrollo de la agudeza es regular de agudeza. the first year, before slowing down, en el transcurso del primer año, achieving 10/10 at around the age luego un poco más lento, 10/10 of 5 years, with acuity levelling off at around 13/10 at about the age hacia 5 años y present una curva asíntotica en torno a los 13/10 hacia of 10. los 10 años. This examination becomes particularly useful in the case of amblyopia, because it enables dosage of the occlusion regime and monitoring of recuperation, as well as in the case of low vision to direct specialised education.



Este examen es particularmente útil en los casos de ambliopía puesto que permitirá dosificar el régimen de oclusión y seguir la recuperación y también en los casos de baja visión para orientar la educación especializada.



2- Refraction test



2- La refracción



Defective refraction means a major risk of strabismus and amblyopia, particularly anisometropia. Unfortunately, ametropia is not accompanied by any warning sign and only disturbs a child's behaviour in extreme cases. The use of skiascopy (or objective refraction) is difficult. The practice is now very uncommon, even amongst those ophthalmologists who have an autorefractometer that can be used from the youngest age, but which is less reliable than a good skiascopy.



El defecto de refracción constituye el riesgo principal de estrabismo y de ambliopía, particularmente la anisometropía. Desafortunadamente, las ametropías no se ven acompañadas de ninguna señal de alerta y no perturban el comportamiento del niño salvo a partir de valores elevados. La práctica de la esquiascopía (o refracción objetiva) es delicada. Dicha práctica se va perdiendo, incluso entre los oftalmólogos que se benefician del autorrefractómetro, utilizable desde la edad más temprana pero menos fiable que una buena
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During the first year, cycloplegia is performed with tropicamide (Mydriaticum), three drops with at least a 5 minute interval, examination 20 minutes later. This is very useful for screening for ametropia and will be prescribed after refraction with atropine or Skiacol®. Cyclopentolate 0.5% (Skiacol®), with a 50 minutes waiting time, is officially counter-indicated in France (but not elsewhere!). Children with strabismus are systematically examined under atropine.



esquiascopía. El primer año, la ciclopegía se realiza con tropicamida (Mydriaticum), tres gotas con 5 minutos de intervalo como mínimo y el examen 20 minutos después. Muy cómoda para detectar las ametropías, la prescripción posible se determinará tras refracción con atropina o con Ciclopégico®. El ciclopentolato 0,5% (Ciclopégico®) tras 50 min de espera, está oficialmente contraindicado en niños menores de un año en Francia (¡pero no en otras partes del mundo!). Los niños estrábicos son sistemáticamente examinados bajo atropina.



3- Fundus examination 3- El fondo del ojo There is no question about the usefulness of a fundus examination. The examination should always be done using indirect retinoscopy or with a Layden glass or with three mirrors in order to check on the periphery. Unfortunately this is rarely the case. The fundus examination is particularly interesting to eliminate the effects of retinopathy in premature babies, search for any damage from toxoplasmosis, papilla paleness, malformations, etc.



La utilidad del examen del fondo del ojo no es discutible. El examen debería siempre realizarse con retinoscopía indirecta o con una lente positiva de no contacto o con una lente de tres espejos para verificar la periferia. Desafortunadamente, raro es el caso. El examen del fondo del ojo es particularmente interesante para eliminar las secuelas de retinopatía del prematuro, buscar las lesiones de toxoplasma, la palidez papilar, malformaciones, etc.



Who should be examined ?



¿A quien examinar?



No study of the geographical population has been done to define the proportion of babies with visual deficiencies (the definition of which is arbitrary). By considering a variety of data it can be stated that one child in every 5 (20%) presents a symptom that should be followed up. Of these, there is one false positive with a symptom that will correct itself (epicanthus). 12% remain therefore, half of which are functional genes (astigmatism) which will have consequences only as from nursery school age. The remaining 6% have a high risk of strabismus, amblyopia or severe functional gene (myopia, excessive hypermetropia).



No existe ningún estudio geográfico de población que permita determinar la proporción de los bebés portadores de un defecto de visión (cuya definición es arbitraria). Cruzando los datos, se puede afirmar que uno de cada 5 niños (20%) presenta un signo que merece seguimiento. En este grupo hay un falso positivo portador de un signo que se corregirá por sí mismo (epicantus). Quedan el 12%, de los cuales la mitad son trastornos funcionales (astigmatismo) que sólo tendrán consecuencias en la edad de ingresar a párvulos. Los 6% restantes presentan un riesgo elevado de estrabismo, ambliopía o trastorno funcional grave (miopía, hipermetropía excesiva).



It is therefore reasonable to give priority to testing of the most high-risk populations which include premature babies ( 1.00DC)



16.7 [0-41] n=2



9 [0-27] n=2



Anisometropia (> 1.00D) Anisometropía (> 1.00D)



16.7 [0-43] n=2



32 [12.5-51] n=7



58 [25-91] n=7



90 [78-100] n=20



Any ametropia Cualquier tipo de ametropía Tab. 1



Refractive error data for children who do not currently wear spectacles and who have impaired vision (worse than 0.30logMAR). Prevalence adjusted for clustering, 95% confidence intervals in brackets. Datos de error refractivo en niños que no llevan actualmente gafas y con discapacidad visual (inferior a 0.30logMAR). Prevalencia ajustada para la constitución de grupos, 95% de intervalo de confianza entre paréntesis.



Discussion There is a low prevalence of reduced distance vision associated with uncorrected refractive error in this population. In Northern Ireland vision screening of children takes place at 4-5-years of age and eyeexaminations and spectacle provision are provided free of charge under the National Health Service. These data provide evidence that this system is effective in ensuring that children with a refractive error associated with poor vision are being detected. However having good vision at school entry does not guarantee that vision will remain good throughout the school years and as vision screening is not repeated in older children, teachers and parents need to be aware that with the increasing prevalence of myopia in later childhood, children should be encouraged to have their eyes examined regularly. A significant issue in Northern Ireland, is that almost one in four children who had been prescribed a spectacle correction did not bring their spectacles to school and a substantial number of these children were described as visually impaired in at least one eye (50% of 6-7year-olds; 33% of 12-13-year-olds) without their spectacles. Without evidence to the contrary it seems logical that this may impact upon the children’s educational achievements. In the older age group children from more economically deprived backgrounds were less likely to bring their spectacles to school. At this age, peer pressure is often considerable and issues such as not being able to afford designer frames and cosmetically enhanced lenses (which are not fully funded by the UK’s National Health Service) may have an impact on compliance. Recently Thomson and Kain[8] have studied teenagers’ attitudes to spectacles and have identified that the major reason for failure to wear prescribed spectacles was due to concerns about appearance. Health promotion activities should be tailored to addressing these concerns and improving compliance and,



Error refractivo no corregido En el cuadro número 1 se presentan datos de error refractivo en niños que no llevaban gafas y que tenían discapacidad visual en por lo menos un ojo. La miopía no corregida era la causa principal de discapacidad visual en los niños de 12-13 años de edad que no llevaban gafas, comparado con los niños de 6-7 años en donde la causa de discapacidad visual podía atribuirse en igual proporción a la hiperopía, miopía y astigmatismo.



De los niños más jóvenes sin gafas, el 2.1% (CI 0.40-3.7) presenta una visión reducida asociada a la ametropía, comparada con el 4.1% (CI 2.1-6.0) en los niños mayores. Debate Existe una baja prevalencia de la visión lejana reducida asociada al error refractivo no corregido en estos grupos. En Irlanda del Norte, la detección visual infantil se lleva a cabo a los 4-5 años de edad y se suministran exámenes oculares y gafas gratuitamente en la Seguridad Social (National Health Service). Estos datos proporcionan la prueba de que este sistema es eficaz al asegurar la detección de los niños con error refractivo asociado a una baja visión. No obstante, el tener una buena visión al ingresar al colegio no garantiza que la visión permanecerá en buen estado a lo largo de los años escolares y como la detección visual no se repite en niños mayores, los profesores y los padres necesitan estar conscientes del hecho de que con una mayor prevalencia de la miopía en la infancia posterior, se debe alentar el examen ocular frecuente en los niños. Un problema significativo en Irlanda del Norte es que casi uno de cuatro niños a quienes se les había prescrito corrección con gafas no llevan sus gafas al colegio y un número significativo de estos niños fueron descritos como discapacitados visuales en por lo menos un ojo (el 50% de los 6-7 años y el 33% de los 12-13 años) sin sus gafas. Sin ninguna prueba de lo contrario es lógico suponer que esto puede tener un impacto en los resultados escolares de los niños.



En el grupo de niños mayores, los niños de nivel económico más bajo tenían menos probabilidades de traer sus gafas al colegio. Con frecuencia, a esta edad, la presión de los compañeros es considerable y el no poder sufragar monturas de marca o de diseñador así como gafas más de moda (que el Sistema de Seguridad Social no paga completamente), puede influenciar esta no conformidad.
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when considering older children, should be targeted at those from more economically deprived backgrounds. Whilst the optometry profession engages in health promotion activities designed to raise awareness of the importance of childhood eye examinations these activities need to be expanded to include events that promote the wearing of prescribed spectacles in childhood. There is a paucity of information on children’s compliance with spectacle wear throughout Europe, although it is an issue both in rural China where 18% of children (n=1892, mean age 14.7 years) did not wear their spectacles[9] and in America where almost two thirds of children did not comply with the suggested treatment regime (including spectacle wear),[10] suggesting that this problem may not be specific to Northern Irish children. One of the main reasons given in the Chinese study for non-wear of spectacles was the belief they may weaken the eyes[9]. Conclusion In Northern Ireland there is little visual impairment due to uncorrected refractive error but failure to wear prescribed spectacles contributes significantly to the number of school children in Northern Ireland who could be considered as having a visual impairment. Many children who have been prescribed spectacles do not bring them to school and this may have educational implications. Further Work The NICER study is currently re-testing the original cohort, three years after their initial participation. One aim of this follow-on study is to examine compliance amongst spectacle wearers with increasing age and to evaluate visual status from those with continuing poor compliance, particularly in the younger age group. Further publications from the original NICER data will also explore the ability of logMAR acuity to accurately detect refractive error. Acknowledgements The authors wish to acknowledge the support of the College of Optometrists who funded this research, Dr Julie McClelland (University of Ulster), Prof Bernard Gilmartin (Aston University, Birmingham), Dr Nicola Logan (Aston University, Birmingham), Dr Alicja Rudnicka (St. Georges University, London), Dr Chris Owen (St. Georges University, London) who assisted with the initial study design and sampling protocol and all the schools and pupils who participated in the study. o



Últimamente, Thomson y Kain8 estudiaron las actitudes de los adolescentes ante las gafas e identificaron que la razón principal por la cual no llevaban las gafas prescritas era por cuestiones de apariencia. Se deben realizar actividades de promoción de la salud específicas para resolver estos problemas y mejorar la conformidad y, aunque también se consideren a otros niños, se deberían orientar hacia aquellos provenientes de medios económicamente más desfavorecidos. Aunque la profesión de optometristas emprende actividades de promoción de la salud diseñadas a sensibilizar sobre la importancia de exámenes oculares en la infancia, estas actividades necesitan ampliarse para incluir eventos como la promoción del porte de las gafas prescritas en la infancia. Existe una penuria de información sobre la conformidad de los niños al porte de gafas en toda Europa, aunque es un problema tanto en China rural en donde el 18% de los niños (n=1892, mediana de edad 14.7 años) no llevan sus gafas[9[ y en EEUU en donde casi dos tercios de los niños no se conforman al régimen de tratamiento sugerido (que incluía llevar gafas)[10], lo cual sugiere que este problema no es específico a los niños de Irlanda del Norte. Una de las razones principales que el estudio chino encontró fue la creencia de que el porte de gafas podía debilitar a los ojos[9]. Conclusión En Irlanda del Norte existe un bajo nivel de discapacidad visual debido al error refractivo no corregido pero el no llevar las gafas prescritas contribuye significativamente al número de escolares en Irlanda del Norte que pueden considerarse con una discapacidad visual. Muchos niños a quienes se les ha prescrito gafas no las llevan al colegio y esto puede tener implicaciones escolares. Estudios adicionales El estudio NICER está actualmente volviendo a realizar pruebas de la cohorte original, tres años después de su participación inicial. Un objetivo de este estudio de seguimiento consiste en examinar la conformidad entre los portadores de gafas con mayor edad y evaluar la condición visual de aquéllos que siguen cumpliendo mal con la prescripción, especialmente en el grupo de edad más joven. Otras publicaciones de los datos del estudio NICER original también explorarán la capacidad de la agudeza logMAR para detectar de manera precisa el error refractivo. Agradecimientos Los autores desean agradecer el apoyo del Colegio de Optometristas que han financiado esta investigación, la Dra Julie McClelland (Universidad de Ulster), Profesor Bernanrd Gilmartin (Universidad Aston, Birmingham), Dra Nicola Logan (Universidad Aston, Birmingham), Dra Alicja Rudnicka (Universidad de St. Georges, Londres), Dr Chris Owen (Universidad de St. Georges, Londres) quienes contribuyeron en el diseño del estudio inicial y el protocolo de muestreo, así como a todas las escuelas y alumnos que participaron en el estudio. o
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What are the current methods used to combat establishment of amblyopia in children before the age of 9 ? ¿Cuáles son los métodos actuales para evitar el arraigo de la ambliopía en los niños antes de los 9 años? Laurent Laloum Neuro-ophthalmologist, Strabologist, Former head of the Strabology and Neuro-ophthalmology unit at the A. de Rothschild Ophthalmology Foundation, France Neuro-oftalmólogo, Estrabólogo, Ex-jefe de la unidad de Estrabología y de euro-oftalmología de la Fundación Oftalmológica A. de Rothschild, Francia



Acknowledgements: what follows is mainly the result of strabology teaching by the French doctor, Jean-Bernard Weiss, who disputed the idea that strabismus is caused by blocked nystagmus, at the time when it was the sole hypothesis in strabology, and who discovered the variability of strabismus and torsion, inventor of penalizations, of the Hess-Weiss test, of the Kratz torsiometer ….. and his research work continues.



This article takes particular account of French methods and organisation. Prevention and screening methods for amblyopia are currently stagnating. Systematic information to parents is necessary if further progress is to be made. The reverse of this stagnation, major progress has been made in terms of systematic screening for audiovisual problems in all French schools. The current efficient methods strongly resemble methods that have been available for many years and are yet under-used. There are three major ways by which to combat functional amblyopia: ● Prevention, that is to say screening and early treatment of risk factors ● Early screening and treatment of amblyopia itself ● Prevention of relapse up until the age of 12. This can only be achieved with the massive help of paediatricians, general practitioners and school doctors, under the responsibility of ophthalmologists working exclusively with orthoptists. There is no question about this and full responsibility falls to these two professions. The role of opticians is also essential: producing good spectacles and offering advice regarding the best frames is their own special responsibility. 1 Prevention On the one hand there is an ophthalmological examination at the age of two months, for at-risk babies with specific risk factors. On the other hand is efficient treatment of the pathologies which cause amblyopia.



Agradecimientos: este artículo es esencialmente el resultado de la enseñanza en estrabología del Doctor francés Jean Bernard WEISS, quien contradecía la tesis que afirmaba que los estrabismos eran nistagmos bloqueados, en una época en la que esta tesis era el pensamiento único en estrabología, descubridor de la variabilidad de los estrabismos y de las torsiones, inventor de las penalizaciones, del test Hess-Weiss, del torsiómetro de Kratz y sus trabajos de investigación continúan.



Este artículo toma particularmente en consideración las prácticas y la organización francesas. La prevención y la detección de la ambliopía registran un estancamiento. Es necesaria una información sistemática de los padres para realizar nuevos avances. En el extremo opuesto de este estancamiento, en los colegios franceses se está organizando una detección sistemática de los trastornos audiovisuales, lo cual representa un avance significativo. Los métodos actuales eficaces son muy similares a los métodos disponibles desde hace lustros y que no han sido suficientemente utilizados. La lucha contra la ambliopía funcional se basa en tres pilares:



● la prevención, es decir, la detección y el tratamiento precoz de los factores de riesgo; ● la detección y el tratamiento precoces de la ambliopía propiamente dicha; ● la prevención de las recaídas hasta los 12 años. Todo esto sólo puede realizarse con la ayuda masiva de los pediatras, los médicos generalistas y médicos escolares. Esto no puede ser de otra manera, y estas dos profesiones asumen esta gran responsabilidad. El papel de los ópticos también es esencial: fabricar gafas de buena calidad, dar la asesoría adecuada para la elección de las monturas adaptadas y esto ya es mucho. 1 La prevención Por una parte, consiste en el examen oftalmológico a partir de los dos meses de edad de los bebés que presentan factores de riesgo y, por otra, el tratamiento eficaz de las patologías responsables de ambliopía.
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1.1 Examination at the age of two or three months for at-risk babies 1.1.1 Targeting at-risk babies The importance of examining all babies could be argued. However the material impossibility of doing so means that there is no point in even discussing it.



1.1 El examen a los dos o tres meses de los bebés que presentan riesgos 1.1.1 Identificar aquellos bebés con riesgos Se podría debatir sobre el interés de examinar a todos los bebés. La imposibilidad material de realizarlo nos evita este debate.



In case of a problem pregnancy (premature birth, foetal distress…..), obstetricians and paediatricians always remember to indicate to parents the need for early ophthalmological examination. On the other hand we ophthalmologists do not always remember to say to our at-risk patients that they should have their babies examined at the age of two months. Yet this information should be given to all those of our patients who have a hereditary risk or, even more importantly, to those who already have a child with this type of pathology: strabismus, nystagmus, amblyopia, strong ametropia (genetic proximity is closer between two siblings than it is between a parent and his/her child).



En caso de embarazos con problemas (bebés prematuros, sufrimiento fetal, etc.) el obstetra y el pediatra deben pensar en informar a los padres sobre la necesidad de un seguimiento oftalmológico precoz. En cambio, nosotros, oftalmólogos, no informamos de una manera sistemática a nuestros pacientes que presentan riesgos que deben hacer examinar a sus bebés desde la edad de dos meses. No obstante, esta información debe proporcionarse a todos nuestros pacientes portadores de una patología con riesgos hereditarios o que, a fortiori, son ya padres de un niño (la proximidad genética es mayor entre hermanos (as) que entre un padre y su hijo o hija) que presente una patología como estrabismo, nistagmos, ambliopía, ametropía elevada.



1.1.2 The ophthalmological examination at two months



1.1.2 El examen oftalmológico a los dos meses de vida



This examination must be realistic and there is absolutely no question of referring to a "complete examination". Even less of reproaching an ophthalmologist who has missed a rare pathology that only a more indepth examination could have found.



Este examen debe ser realista y no se puede hablar de un «examen completo» y aún menos se le puede reprochar a algún oftalmólogo el no haber conocido una patología rara que sólo un examen aún más profundo hubiera podido detectar.



The ophthalmological examination performed on a two month old baby comprises:



El examen oftalmológico del bebé de dos meses incluye:



● a search for permanent or intermittent strabismus



● la búsqueda de un estrabismo permanente o intermitente;



● a study of ocular motility: is torticollis present, or pathological nystagmus or limitation of the ductions? (elevation is often difficult to obtain at this age, and the most efficient way of testing the ductions is to pick up the baby, make eye contact and then move the baby so that he moves his eyes in an automatic-reflex way)



● el estudio de la motilidad ocular: ¿existe un tortícolis, un nistagmos patológico, una limitación de las ducciones (sabiendo que la elevación es a menudo más difícil de detectar en esta edad y que el medio más eficaz para probar las ducciones es coger el bebé en brazos, captar su mirada y mover al bebé para que mueva los ojos según un modo automático-reflejo);



● an explanation of the usefulness and importance for all babies of the alternated occlusion test, performed not by the practitioners but by the parents, regularly every two months,



● la explicación de la utilidad y de la importancia de la prueba de oclusión alternante, que el profesional no tiene que realizar sino los padres, periódicamente cada dos meses y en todos los bebés;



● repeated instillation of tropicamide by the parents in the waiting room ● a retinoscopy, or retinoscopic control of an automated measurement



● la instilación repetida que los padres tienen que realizar del colirio tropicamida en la sala de espera; ● una esquiascopia, o el control esquiascópico de una medida automatizada;



● examination of the fundus, ideally using indirect ophthalmoscopy, according to Schepens, in order to get a panoramic view of the fundus, showing the papilla and the macula as well as the whole of the retina. This reduces the risk of missing a coloboma, a scar or a retinoblastoma. The limitation of this method is that it can miss certain papillary hypoplasias, it is sometimes impossible, due to a misleading double contour, to identify the papillary hypoplasia, even when it is known to be present.



● un examen del fondo del ojo, idealmente en oftalmoscopia indirecta de Schepens, para tener una visión panorámica del fondo del ojo que permita ver la papila, la mácula y también el conjunto de la retina. Esto reduce el riesgo de que un coloboma, una cicatriz o un retinoblastoma pasen desapercibidos. El límite de este método es que se pueden no detectar algunas hipoplasias papilares y, a veces, es imposible volver a encontrar la hipoplasia papilar, incluso sabiendo que está presente, debido a un doble contorno engañoso



1.1.3 The conclusion of the two-months examination



1.1.3 La conclusión del examen de dos meses de edad



If spectacles have been prescribed because permanent strabismus exists, or else ametropia well above physiological ametropia or clear anisometropia, the ophthalmologist must explain their aim (treating strabismus or nystagmus, avoiding anisometropic amblyopia, simply to enable the optical channels to reach full maturity….).



Si se han prescrito gafas porque existe un estrabismo permanente, o una ametropía muy superior a la ametropía fisiológica, o claramente una anisometropía, el oftalmólogo debe explicar el objetivo (tratar un estrabismo, un nistagmos, evitar una ambliopía anisometrópica, permitir simplemente una buena maduración de las vías ópticas...).



In case of even intermittent strabismus, the practitioner will remind parents of the need to place "signals" in the baby's field of vision, these should be contrasting motifs that the baby can see and placed such



En caso de estrabismo, incluso intermitente, el profesional recordará la necesidad de recurrir a «artificios anti-engaño» en el campo visual del bebé, es decir, motivos contrastados y visibles por el bebé, de
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that the image seen by each eye will be very different if one of the two eyes is not looking in the same place. A magnificent all white or striped cot bumper, allowing the two eyes to capture the same image without looking in the same place acts like a sort of multiple choice and is used as an experimental way of encouraging strabismus, causing the brain to wander during the orthotropization period. If a later check-up proves necessary, the ophthalmologist will remind parents that in case of any doubt regarding intermittent strabismus, they should bring in on a memory stick twenty front-facing photos taken with a flash (to obtain a corneal reflection) at different times, which will reduce the risk of missing intermittent strabismus. Finally, it is helpful for parents to be able to access information and explanations and an increasing number of ophthalmologists are suggesting that parents should go to their website (strabisme.fr for the author) or that of one of their fellow practitioners. 2 Screening for amblyopia “A baby who can see well can at least see well with one eye; it may be the case that he can see nothing with the other eye" (fig.1). This is a phrase that should be communicated by paediatricians and ophthalmologists, if not by the media. 2.1. Systematic screening of all children at around the age of 9 months Such screening is the object of another article in this issue, by Professor François Vital-Durand, author of the "baby vision" test (see also Points de Vue n°52/Spring 2005). We would just mention that, whatever the results of this screening test, normal or not, it is still Fig. 1 / Fig. 1 necessary to provide parents with common sense information, to insist on the importance of the alternated eye patch test, the need to consult urgently in case of any abnormality and the fact that all ophthalmologists will agree to see a baby with an abnormality within a relatively short time if details are given when the appointment is made. 2.2 The examination at two years 2.2.1 The ophthalmologist's examination The examination performed by the ophthalmologist is the same as the one done at two months, except that it also includes presentation of the LANG test. When this test is positive we know that the child has binocular vision, and that each eye can see more or less well. When it is negative, no conclusion can be drawn. 2.2.2 Evaluation of acuity by parents From this age, close visual acuity can be evaluated by parents and the ophthalmologist can complete his consultation by handing over a test sheet (without copyright), which is intended to get parents to evaluate visual acuity themselves, explaining that this evaluation must be done for a maximum of three minutes per day, over a period of several days, and should be systematically followed by a fun activity for the child. The successive stages are: ● teach the child to recognise and point to some of the drawings



manera que la imagen de cada ojo será muy diferente si ambos ojos no miran al mismo lugar. Un magnífico protector de los barrotes de su cuna de color blanco o de rayas, que permite que ambos ojos puedan captar la misma imagen sin mirar al mismo lugar constituye una forma de opciones múltiples y un medio experimental de potenciar un estrabismo, induciendo al cerebro a equivocarse durante el periodo de ortotropización. Si un control posterior fuera necesario, el oftalmólogo recordará a los padres que en caso de duda sobre un estrabismo intermitente, ellos pueden aportar una llave de memoria USB con veinte fotografías que los padres habrán tomado al bebé con flash (para obtener un reflejo corneal) en diferentes momentos, para reducir el riesgo de que un estrabismo intermitente pase desapercibido. Finalmente, es algo muy positivo que los padres puedan encontrar esta información y las explicaciones en un soporte. Un número cada vez mayor de oftalmólogos recomiendan a los padres consultar su propia página web (strabisme.fr en el caso del autor) o el de otro colega. 2 La detección de la ambliopía “Un bebé que ve bien, ve bien por lo menos con un ojo, es posible que el otro ojo no vea nada” (fig.1). Esta frase merece que los pediatras y oftalmólogos la divulguen cuando los medios de comunicación no se encarguen de ello. 2.1. La prueba de detección sistemática de todos los niños hacia los 9 meses Esta detección es objeto de un artículo específico en esta misma revista y este mismo número y ha sido redactado por el doctor François VitalDurand, autor del test «bébé vision» (también se puede leer la revista Points de Vue n°52/Primavera de 2005).Sólo recordaremos aquí que cualesquiera que sean los resultados normales, o no, de esta prueba de detección, sigue siendo necesario brindar información de sentido común a los padres, recordarles e insistir en la importancia del test de oclusión alternante, la necesidad de consultar con urgencia en caso de anomalía y la evidencia de que todos los oftalmólogos aceptan recibir a un bebé que presenta una anomalía en un plazo determinado, cuando se explica en el momento de concertar la cita. 2.2 El examen a los dos años de edad 2.2.1 El examen del oftalmólogo El examen que realiza el oftalmólogo es el mismo que el realizado a los dos mese salvo que además también se incluye la presentación del test de LANG. Cuando esta prueba es positiva, se sabe que el niño tiene una visión binocular y que cada ojo ve más o menos bien. Cuando el resultado es negativo, no se puede llegar a ninguna conclusión. 2.2.2 La evaluación de la agudeza realizada por los padres Ya desde esta edad, los padres pueden evaluar la agudeza visual de cerca y el oftalmólogo puede terminar su consulta suministrando un ejemplar del test (sin derechos de autor) para que los propios padres puedan evaluar la agudeza visual. Hay que explicar bien que esta evaluación debe realizarse a razón de 3 minutos diarios como máximo y en un periodo de varios días, seguida de una actividad festiva para
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● teach him to insist when the drawing is too small, so that his answer is clear, and this requires a certain amount of exuberance ("Well done!" "You are clever!", etc.) and never say to the child that he's made a mistake: two years is an age at which children play only if they win every time



el niño. Las etapas sucesivas son:



● enseñar al niño a reconocer y designar algunos dibujos;



Les cars servent à encourager l'enfant et se devinent plus facilement que les autres dessins. Copyright Laurent Laloum.



● start again, hiding one eye, showing only the easy drawings at least for the first two days of single-eye testing.



1



2



(the "Transports" scale (fig.2) given by the author to parents can be downloaded in PDF format from strabisme.fr. It can be distributed freely, but is not calibrated because its aim is above all to check on isoacuity and the development of acuity. Absolute visual acuity depends mainly on how good parents are at motivating their child).



Any lack of response to the Lang test or to the Weiss cat test is suspect. It should be possible to measure visual acuity in the consulting room.



YEU 
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