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Sinoftalmia. Presentacion de un caso
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RESUMEN

Se realiza la presentacion de un caso de anencefalia asociado a ciclope que ocurrio en la
mision realizada recientemente en el hermano pueblo de Haiti, y en la que se obtuvo un feto
muerto de 1 850 g con fusion de los 2 0jos y esbozo de nariz en forma de trompa, achatada.
Se hace la discusion y revision de la literatura al respecto.
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En la mitologia, los ciclopes eran pastores que vivian en Sicilia. Eran una raza salvaje,
fuera de la ley y canibal que no temia a dioses ni a hombres. Asi aparecen descritos en “La
Odisea ” de Homero.* Segun las leyendas existian diversas familias de ciclopes: los hijos de
Urano y Gea, Arges, Brontes y Estéropes , responsables de los fenémenos atmosféricos, los
constructores del templo micénico; los servidores de Hefestos, habitantes de las
profundidades volcanicas y responsables de las erupciones. Polifemo, hijo de Neptuno, es
en la Odisea el ciclope devorador de los comparieros de Ulises.>* Sin embargo, hay una
realidad cientifica que también se impone y ha sido descrita por la ciencia.

La ciclocefalia se describe como una monstruosidad caracterizada por la fusién mas o
menos completa de los ojos y por la atrofia de los 6rganos olfatorios.:

La ciclopia (ojo Unico) y la sinoftalmia (fusion de los ojos) abarcan todo un espectro de
defectos en los cuales los 0jos se encuentran parcial o completamente fusionados. Estos
defectos obedecen a la pérdida de tejido de la linea media en el periodo que va desde los 19
a los 21 dias de la gestacion, lo cual provoca el subdesarrollo del prosencéfalo y de la
prominencia frontonasal. Invariablemente estos defectos estdn acompafiados por defectos
craneales como holoprosencefalia, en la cual los hemisferios cerebrales estan fusionados
parcialmente o en su totalidad.**

A continuacion presentamos el caso que observamos y estudiamos recientemente en Haiti.
PRESENTACION DEL CASO

Paciente de la raza negra G, P, (fallecido sin que se haya podido precisar la causa); A O de
29 afios, con antecedentes de un parto anterior pretérmino que fallece (ya indicado). En



ocasion pide ayuda a una institucion no gubernamental para ingresar en su hogar materno y
en ocasion de realizarsele un ultrasonido se le diagnostica en la Haitian Health Foundation
(HHF) anancefalia a las 32 semanas de edad gestacional, por lo que se decide interrupcién
de la gestacion en ese momento, la cual se realiza en el hospital “Saint Antoine” en Jeremie
Departamento de la Grand-Anse Haiti , hospital cabecera en dicho departamento, y se
obtiene un feto muerto con peso de 1 850 g, con fusidn de los dos ojos (sinoftalmia) y
esbozo de nariz en forma de trompa achatada (figura 1 A y B). Como antecedentes
patolégicos familiares se supo que tenia dos primos con malformaciones Gseas severas, uno
de ellos sus piernas estan flexionadas para adelante formando un angulo de 90°, lo que lo
obliga a caminar practicamente de rodillas y el otro sus pies se sitlan hacia atras contrario a
la anatomia y sus rodillas en un angulo fijo de 30-40° lo que le dificulta la marcha. No
refirié antecedentes de ingestion de medicamentos tdxicos o supuestamente toxicos durante
el embarazo ni exposicion a radiaciones

DISCUSION

Es clara la preferencia evolutiva de no encontrar en la naturaleza seres vivos que presenten
en la regién cefalica un solo ojo, mucho menos en humanos, aunque no por ello deja de ser
posible, como ha ocurrido. El hecho de que la mayoria de los animales tengamos dos 0jos y
no uno sélo es una decision tan importante como cualquier otra que haya permitido una
ventaja evolutiva tan consensuada. La decision de originar ambas vesiculas Opticas tiene
mucho que ver con el desarrollo del cerebro y concretamente con mecanismos particulares
por los cuales se forma la porcion mas rostral del cerebro o prosencéfalo.

El desarrollo del prosencéfalo en humanos puede ser entendido siguiendo una serie de fases
cronoldgicas, como son fases de induccion dorsal (3-4 semanas de gestacion) y ventral (4-6
semanas), neurogénesis (8-16 semanas), migracion (12-34 semanas), organizacion (de 24
semanas a postnatal) y mielinizacion (de 24 semanas a 2 afios de postnatalidad), cada una
de las cuales se caracteriza por particulares desordenes durante el desarrollo. Elucidar los
mecanismos por los cuales tiene lugar cada fase nos permite comprender mejor los
principales trastornos que ocurren en el desarrollo del cerebro en humanos, tales como la



anencefalia, holoprosencefalia, microcefalia, desérdenes en la migracién celular y
displasias corticales, entre otras.*

Factores de induccion del desarrollo no s6lo del cerebro sino también de todo el embrion
generan patrones espacio-temporales de expresion que van a determinar los ejes
morfogenéticos del individuo. De esta manera, la organizacion estructural del tejido esta
marcada principalmente por una induccion rostral y otra caudal (eje anteroposterior) y por
una induccion dorsal y otra ventral (eje dorsoventral). Pero ademas, intervienen factores
cuyos ejes de organizacion permiten una bilateralidad de las estructuras, como ocurre con
las vesiculas Opticas y posiblemente con otros Grganos simétricos.*

En los individuos c iclopes la unién del ojo puede ser completa, o pueden ser ain visibles
diferentes grados de duplicidad. La diferenciacion que da como resultado la ciclopia
comprende generalmente otras estructuras de la region frontal de la cabeza. ComUnmente
junto a la ciclopia se observa la nariz en forma de masa carnosa cilindrica y similar a una
trompa pendiente de la region nasal o de la frente. En muy raros casos los 2 esbozos nasales
no llegan a unirse entre si y cada uno de ellos forma una masa carnosa cilindrica que
representa la mitad de una nariz. Estas trompas dobles pueden presentar extrafias relaciones
con un ojo ciclépeo.

La ciclopia (ojo unico) y la sinoftalmia (fusion de los ojos) que es el caso que presentamos,
abarca todo un espectro de defectos en los cuales los 0jos se encuentran parcial o
completamente fusionados. Estos defectos obedecen a la pérdida de tejido de la linea media
en el periodo que va desde los 19 a los 21 dias de la gestacién, lo cual provoca el
subdesarrollo del prosencéfalo y de la prominencia frontonasal. Invariablemente estos
defectos estan acompafados por defectos craneales como holoprosencefalia, en la cual los
hemisferios cerebrales estan fusionados parcialmente o en su totalidad.*>

El fenotipo ciclope o parte de su espectro puede darse igualmente en las trisomias 13 y 18,
en la delecién 13q o del brazo corto del cromosoma 18, en la triploidia, en el sindrome de
Meckel Gruber o disencefalia esplacno-quistica (encefalocele, polidactilia, rifiones
poliquisticos y herencia autosémica recesiva), en embriopatias (las mujeres diabéticas
tienen un riesgo 200 veces superior de tener hijos con holoprosencefalia), por etanol
(sindrome alcohol fetal) y también se ha encontrado relacion con infeccion prenatal por
citomegalovirus.*s

Todas ellas implican una alteracion del mesodermo procordal y con ello, un fallo en la
induccion del desarrollo de la parte media de la cara y del cerebro anterior o prosencéfalo,
con la consecuencia de un espectro malformativo llamado holoprosencefalia y que
genéricamente es el fallo en la formacion de los 2 hemisferios cerebrales.*

La ciclopia se puede provocar experimentalmente en las aves destruyendo por radiacion o
cirugia el prosencéfalo, territorio que normalmente se interpone entre ambos 0jos. Estos
ciclopes se caracterizan por la ausencia de la parte superior del pico quedando la lengua
visible sobre la parte inferior.2



Los ciclopes se conocen en estado espontaneo en muchos vertebrados e invertebrados. Hay
numerosos casos observados en el feto humano que nunca han llegado al nacimiento; no
conocemos reportes de casos nacidos en la literatura cientifica. Ademas del ojo impar y
medio, carecen de nariz y poseen una especie de trompa pequefia por encima del ojo.
Asimismo, se observa una atrofia de los hemisferios cerebrales, que es precisamente la
causa de la anomalia la ausencia del prosencéfalo. La yema frontal, de la que derivan en el
embrion normal la nariz y la parte media de la cara, estd a menudo atrofiada en los ciclopes,
como lo demuestran ciertos ciclopes espontaneos de cerdos en los que la yema frontal da
lugar a una curiosa trompa que constituye la parte superior de un hocico en cuyo centro se
sitla el 0jo.2

Resulta imposible dar una explicacion clara sobre la causa de aparicion de los ciclopes
espontaneos sin radiacion ni extirpacion quirurgica. No obstante, es probable que se deba a
factores fisicos o quimicos que durante el desarrollo destruya o sean toxicos para el
prosencéfalo.? En nuestra paciente no encontramos ningun antecedente de este tipo, como
ya sefialamos.

En investigaciones de teratogénesis experimental se ha provocado la ciclopia en diversos
grupos de animales: anfibios, peces, gasterépodos, pulmonados, tratando al embridn con
sustancias quimicas. Asi, por ejemplo, tratando huevos de rana temporaria en segmentacion
con cloruro de litio se ha logrado, lo que confirma la teoria de que algunos factores
quimicos tienen toxicidad sobre el prosencéfalo.?

SUMMARY

Presentation of a synophthalmia case.

A case of a cyclope-associated anencephaly was presented in this paper, which occurred in
Haiti during the recent medical assistance mission performed by the Cuban medical staff. It

was about a dead one-eyed fetus weighing 1850 g , with a sort of snout nose. A literature
review was made and discussed.

Key words: fetal malformation, monstrosity, anencephaly, cyclop, cyclocephaly,
synopthalmia, prosencephalon.
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