
Le anomalie oculari nel neonato  Le anomalie oculari nel neonato  

Screening precoce neonatale cruciale Screening precoce neonatale cruciale 

per prognosi e trattamentoper prognosi e trattamento

I martedI martedìì delldell’’ordine ordine 

16/06/201516/06/2015

Ptosi, opacitPtosi, opacitàà corneali , catarattacorneali , cataratta

www.associazionecatarattacongenita.it



Alla visita pediatricaAlla visita pediatrica

Non solo il Non solo il ……..peso..peso

Non solo il Non solo il ………………cuore cuore 

Non solo i quesiti della madreNon solo i quesiti della madre

Dalla nascita a 3 anniDalla nascita a 3 anni

1. Storia famigliare (oculare)1. Storia famigliare (oculare)

2. Ispezione esterna dell2. Ispezione esterna dell’’occhioocchio

3. Esame della pupilla3. Esame della pupilla

4. Valutazione della visione4. Valutazione della visione

5. Red reflex test5. Red reflex test

6. Valutazione motilità oculare





criptoftalmocriptoftalmo

Coloboma pal.Coloboma pal.

Epiblepharon Epiblepharon 



Sindrome di Horner congenita Sindrome di Horner congenita 

••Ptosi Ptosi 

••Miosi Miosi 

••anidrosi ipsilaterale anidrosi ipsilaterale 



A)A) Asimmetria red reflex:Asimmetria red reflex:

leucocoria a destra da retinoblastomaleucocoria a destra da retinoblastoma

B)B) Red reflex assente e opacitRed reflex assente e opacitàà centrale in paziente concentrale in paziente con

cataratta congenitacataratta congenita





ANIRIDIA ANIRIDIA 

•• Ipoplasia iride Ipoplasia iride 

•• ipoplasia della macula ipoplasia della macula 

•• del n. ottico variabilidel n. ottico variabili

Complicata da Complicata da 

••CatarattaCataratta

••Glaucoma Glaucoma 







ECTOPIA LENTIS ECTOPIA LENTIS 

anomalie del sistema di sospensione anomalie del sistema di sospensione (fibre zonulari fini del corpo ciliare(fibre zonulari fini del corpo ciliare))

IridodonesiIridodonesi

Anomalia Visione Anomalia Visione 

••pupilla afachicapupilla afachica

••difetto di rifrazionedifetto di rifrazione







MARFAN NEONATALE MARFAN NEONATALE 







OMOCISTINURIAOMOCISTINURIA

AR.AR.

Ectopia lentisEctopia lentis

Miopia graveMiopia grave

Ritardo mentaleRitardo mentale

TrombofiliaTrombofilia

Terapia Terapia 

piridossinapiridossina

Ac.folicoAc.folico

B12B12



CATARATTACATARATTA

2.5x10.000 <1a2.5x10.000 <1a

3.5x10.000 15a.3.5x10.000 15a.

Eur.J.Pediatr.2012



Forma autosomica dominanteForma autosomica dominante

èè la pila piùù frequente frequente 



Condrodistrofia punctataCondrodistrofia punctata



PSEUDO/IPOPARATIROIDISMOPSEUDO/IPOPARATIROIDISMO



S. LOWE S. LOWE 



COLLODIUM SKIN    COLLODIUM SKIN    -- ITTIOSI ITTIOSI 



INCONTINENTIA PIGMENTIINCONTINENTIA PIGMENTI

XX--linked dominantelinked dominante

OligoOligo--Agenesia dentaleAgenesia dentale

AlopeciaAlopecia

Anomalie oculari (neovascolarizzazione retinica, distacco, microAnomalie oculari (neovascolarizzazione retinica, distacco, microftalmia)ftalmia)

Anomalie SNC ( microcefalia, convulsioni) il 60%  dei paz. Anomalie SNC ( microcefalia, convulsioni) il 60%  dei paz. èè neurologicamente normaleneurologicamente normale



GLAUCOMAGLAUCOMA

Lacrimazione Lacrimazione 

FotofobiaFotofobia

blefarospamoblefarospamo

Primitivo ed isolato: ARPrimitivo ed isolato: AR

Secondario Secondario 

associato a varie condizioniassociato a varie condizioni





STURGESTURGE--WEBER WEBER 

Glaucoma ipsilateraleGlaucoma ipsilaterale

gigiàà alla nascita alla nascita 

controlli annuali  controlli annuali  



NEURINOMA PLESSIFORME DELLA PALPEBRA  (NF1)
Raramente presente alla nascitaRaramente presente alla nascita

Può svilupparsi a qualsiasi etPuò svilupparsi a qualsiasi etàà



GLAUCOMA TRAUMATICO GLAUCOMA TRAUMATICO 



SINDROME DI RIEGER SINDROME DI RIEGER 





Coloboma irideo Coloboma irideo 
(lente corpo ciliare, retina, coroide, nervo ottico)(lente corpo ciliare, retina, coroide, nervo ottico)

Presente in oltre 100 condizioni, ma anche ereditario : AR Presente in oltre 100 condizioni, ma anche ereditario : AR 

e ADe AD




