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PRESENTACION DE CASOS
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RESUMEN

El sindrome de fibrosis congénita es definido como un grupo de desérdenes
congénitos raros caracterizado por la restriccion de los mdsculos extraoculares y el
reemplazo de los musculos por el tejido fibroso. Muchos autores utilizan la
clasificacion en la que se manifiesta en cinco tipos diferentes. El caso que se presenta
corresponde a un nifio quien desde el nacimiento esta imposibilitado de elevar su ojo
izquierdo. Al examen oftalmoldgico resultd positivo una ptosis palpebral en su ojo
izquierdo, enoftalmo, limitacién de la abduccién, elevacién en supraabduccion y
depresioén. La agudeza visual en ambos ojos era de la unidad. El diagnéstico
confirmado por genética fue de una fibrosis unilateral congénita con enoftalmo y
ptosis. A pesar de tratarse de un desorden genético poco comun, tiene formas
esporadicas mas raras aun. De ahi la importancia de presentar este caso, poco
frecuente en nuestra practica médica diaria.
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ABSTRACT

The syndrome of congenital fibrosis is defined like a group of rare congenital disorders
characterized by restriction of extraocular muscles and replacement of fibrous tissue
muscles. Many authors use the classification in which it is manifested in five different
types. Present case is a child who from its birth can not to raise its left eye. The
ophthalmic examination was positive to palpebral ptosis in this eye, enophthalmos,
limitation of abduction, raise in supra-abduction and depression. The visual acuity in
both eyes was of the unit. The diagnosis confirmed by genetics was that of a
congenital unilateral fibrosis with enophthalmos and ptosis. Despite it is uncommon
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genetic disorder, it has more rare sporadic ways yet. Presentation of this uncommon
case in our daily medical practice is very significant.
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INTRODUCCION

El sindrome de fibrosis congénita es definido como un grupo de desdérdenes
congénitos raros caracterizados por la restriccién de los musculos extraoculares y el
reemplazo de los musculos por el tejido fibroso.>? Otros autores lo conceptiian como
un sindrome restrictivo secundario a la dificultad de accién y limitacién de uno o
varios musculos inervados por el tercer par.?

La primera referencia de la fibrosis congénita corresponde a Baumgarten en 1840;
mas tarde Heuck comunico el primer caso familiar y finalmente Brown, en 1950,
establecio las caracteristicas clinicas y denominé a los casos bilaterales y familiares
como fibrosis generalizada.® El espectro de la fibrosis aislada va de un solo musculo al
envolvimiento bilateral de todos los musculos extraoculares. La causa del sindrome de
fibrosis congénita es desconocida. Se discute la etiologia y si la sustitucion fibrosa del
musculo responde a una miopatia o a una neuropatia.® El sindrome de fibrosis ocular
congénita se suele heredar con caracter autosémico dominante,>® recesivo o puede
aparecer de forma esporadica.? Se ha notado que algunas de las formas al ser
heredadas involucran defectos de desarrollo de los nucleos de los nervios craneales.®

Harley y otros clasificaron la fibrosis de los musculos extraoculares en cinco tipos
diferentes, la cual mas tarde fue modificada por Gillies, Broks y Scott en cuatro
grupos.?

Muchos autores utilizan la clasificacién de los cinco tipos que es la siguiente: sindrome
de fibrosis general, fibrosis congénita del recto inferior, estrabismo fijo, sindrome de
retraccién vertical y fibrosis unilateral congénita con enoftalmos y ptosis.®>® Una de las
formas de presentacién mas comun es la tensién de los musculos rectos mediales y la
esotropia de gran angulo.®

La fibrosis generalizada es la forma mas severa de la enfermedad, ya que involucra a
todos los musculos extraoculares de ambos o0jos, incluso el recto superior y el
elevador del parpado. Es una oftalmoplejia congénita, no progresiva.* Este desorden
normalmente es transmitido de forma autosémica dominante con alta incidencia
familiar, pero puede heredarse como autosémico recesivo,’* bilateral y generalmente
asimétrico,’ caracterizado por ptosis severa bilateral con ojos fijos en infraversion a
10°-20° y posicion compensadora de la cabeza. La funcién del elevador es minima o
ausente; las fibras musculares estan sustituidas por tejido fibroso y el test de duccién
forzada es positivo.’ La enfermedad esta presente al nacimiento y mejora solo con la
cirugia, la cual debe ser muy cuidadosa por ausencia del fenémeno de Bell y el
consiguiente riesgo de exposicion corneal.’

La fibrosis unilateral congénita se acomparia de enoftalmo y ptosis, y no es
hereditaria. Aparece con la fibrosis de todos los musculos extraoculares y el elevador
del parpado de ese lado.*
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Se ha establecido que existen por lo menos tres fenotipos de fibrosis orbitarias:
CFEOM1 (12p11), CFEOM2 (11p13) y el CFEOM3 (16p24).*® El CFEOM1, denominado
tipico, se corresponde con el cuadro clinico descrito por Brown como fibrosis
generalizada. Los fenotipos CFEOM2 y el CFEOM3, denominados atipicos, son raros;
autosomicos recesivos, esporadicos y unilaterales.*

Los pacientes afectados muestran positividad de la prueba de duccién forzada, con
restriccionque responde a los musculos rectos tensos y fibrosos.® El diagnéstico se
basa en las manifestaciones clinicas y los antecedentes familiares. Los estudios
analiticos solo sirven para descartar otras posibilidades.®

El tratamiento quirdrgico se encamina a disminuir la restriccion de los musculos
extraoculares y tratar la ptosis, si existe. Estos casos son extremadamente dificiles, y
el objetivo de la cirugia consiste en enderezar los ojos en posicién primaria de la
mirada, ya que suele ser imposible obtener rotaciones oculares completas.®

PRESENTACION DE CASO

Paciente masculino de cuatro afios de edad con antecedentes de asma bronquial
tratada y controlada. Embarazo y parto normal. Desde el nacimiento el nifio presenta
imposibilidad de elevar el ojo izquierdo (Ol); mas tarde los padres notaron que el nifio
no llevaba el ojo izquierdo hacia afuera y decidieron traerlo a la consulta. Presenta
antecedentes patoldgicos familiares de coloboma de iris (madre).

Al examen oftalmolégico se encontré ptosis palpebral ligera de 2 mm en Ol y
enoftalmo de este; el examen en lampara de hendidura fue normal. Al fondo de ojo
en ojo derecho (OD) se detectd papila de tamario y coloracién normal, ligero
desplazamiento de vasos a regiéon nasal, anillo neurorretiniano conservado, macula
con buen brillo y coloraciéon. En Ol, papila de tamafio y coloracion normal, ligero
desplazamiento de vasos a region nasal, anillo neurorretiniano adelgazado a regién
temporal, méacula con buen brillo y coloracion.

Al examen motor en posicién primaria de la mirada (PPM) el paciente estaba en
ortotropia; el cover test fue negativo. Al examinar las versiones se encontré limitacion
de la abduccién en Ol, limitacion de la elevaciéon y de la depresion. La agudeza visual
fue de la unidad de vision en ambos ojos. Se interconsultd con la especialidad de
genética y se confirmé el diagndstico de fibrosis congénita unilateral con enoftalmo y
ptosis (fig.).

Fig. Fosiciones primarias de la mirada.
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DISCUSION

Se trata de un sindrome de estrabismo restrictivo como consecuencia de la
sustitucion del musculo estriado orbital por tejido fibroso.>® Se caracteriza por
ausencia de la elevacion, con ojo fijo a 20 - 30 grados por debajo del meridiano
horizontal y ptosis marcada con elevacion del mentén.

Presenta alteracion practicamente completa de los musculos dependientes del tercer
par craneal. Con mayor frecuencia son los rectos inferiores los mas afectados ya que
el paciente presenta blefaroptosis, limitacion completa e imposibilidad de elevar los
ojos por fibrosis de los rectos inferiores y torticolis importante, para compensar la
ptosis y la dificultad de supraversion.®

El diagndstico diferencial incluye varias patologias: fractura del piso de la 6rbita que
puede producir enoftalmo, hipotropia, diplopia en dependencia de la magnitud de la
fractura. Déficit monocular de la elevacion, con una limitacion de la elevacion en
abduccién y aduccién (mas en abduccion).?%*° Sindrome de Brown'?°'° donde el
paciente muestra una limitacion de la elevacion en aduccion.? Paralisis del tercer par,
ya que existe una desviacidon acentuada lateral del ojo, ausencia de los movimientos
verticales, discreta hipotropia, blefaroptosis, midriasis y paralisis de la acomodacion.
Sindrome de Mobils, el cual se presenta con una paralisis facial periférica, paralisis
del sexto par y pardlisis horizontal de la mirada.* Miositis orbital, una inflamacién de
causa desconocida de uno o mas musculos de la musculatura extrinseca del ojo, que
cursa con dolor y diplopia.? Oftalmoplejia externa crénica progresiva, la cual se
presenta de forma esporadica o familiar con ptosis y progresién lenta a paralisis total
de los parpados y musculos extraoculares. En algunos pacientes han sido encontrados
defectos en el ADN mitocondrial.®

4

Pensamos que es importante presentar este caso por su apariciéon poco frecuente en
nuestra practica médica diaria, ya que a pesar de ser un desorden genético poco
comun tiene formas esporadicas mas raras aun, como es este caso donde no hay
antecedentes familiares de ningun orden.
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