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RESUMEN
Introduccién: La Anoftalmia/Microftalmia es una
malformacién  ocular congénita que se
caracteriza por la reduccién variable del volumen
del globo ocular, la misma requiere de estudios
imagenoldgicos para un diagndstico mas preciso.
Objetivo:

neuroimagen en el diagnéstico y orientacion de la

Demostrar la importancia de la

microftalmia/anoftalmia neonatal congénita

bilateral.

Presentacion del caso: Se hace referencia a un
recién nacido con diagndstico clinico de
anoftalmia/microftalmia de manera inicial que
después de realizar estudios de neuroimagen se
constataron otras malformaciones del sistema
nervioso central que permitieron orientar el

diagndstico hacia un sindrome genético definido.
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Durante el examen fisico inicial se constatd
hipertelorismo, orejas de implantacidon baja,
fisura palatina, ano anterior y ausencia de los
globos oculares en ambos lados. La Resonancia
magnética nuclear mostré esbozos de cristalinos
rudimentarios, ubicados en zona atipica y esbozo
de nervio dptico incompleto del lado derecho. No
se observaron globos oculares. Observandose
ademas multiples imagenes de aspecto quistico
bilaterales en las areas orbitarias que desplazan
los cristalinos rudimentarios por conflicto de
espacio.

Discusion: Este paciente requirid estudios de
neuroimagen para determinar si se trataba de
una anoftalmia/microftalmia y para orientar el
septo-Optica que

diagndstico de displasia

ABSTRACT
Introduction: Anophthalmia/microphthalmia is a
congenital eye  malformation that s
characterized by the variable reduction of the
volume of the ocular globe, which requires
imaging studies for a more precise diagnosis.
Objective: To demonstrate the importance of
neuroimaging in the diagnosis and management
of neonatal congenital bilateral
anophthalmia/microphthalmia.
Case Presentation: We describe the case of a
newborn with an initial clinical diagnosis of
anophthalmia/microphthalmia in which, after
carrying out neuroimaging studies, other
malformations of the central nervous system
were confirmed, allowing to guide the diagnosis
towards a defined genetic syndrome. During the
initial physical exam, hypertelorism, low set ears,

palatine fissure, anterior anus, and absence of

ISSN 1729-519X

organizod el pensamiento clinico hacia un posible
Sindrome de Morsier. En este caso se realizd
diagnostico diferencial con otras causas
asociadas a estas malformaciones oculares.

Conclusiones: Los estudios imagenoldgicos del
cerebro de los pacientes con anoftalmia /
microftalmia en la etapa neonatal permiten
orientar un diagndstico preciso y precoz que
favorece wuna intervencion multidisciplinaria

temprana.

Palabras claves: Recién nacido, malformaciones
oculares, Anoftalmia / Microftalmia congénita,
estudios imagenoldgicos, displasia septo-dptica,
resonancia magnética nuclear, Sindrome de
Morsier.

the ocular globes in both sides were verified. The
magnetic resonance imaging showed signals of
rudimentary crystalline located in an atypical
area, and signals of incomplete optic nerve of the
right side. Ocular globes were not observed.
Multiple cyst-like bilateral images were also
observed in orbital areas, displacing the
rudimentary crystalline lens due to space
limitations.

Discussion: This patient required neuroimaging
studies to determine if she had an
anophthalmia/microphthalmia and present a
guide for the diagnosis of septo-optic dysplasia
that organized the clinical thinking towards a
possible Morsier Syndrome. In this case, a
differential diagnosis with other causes
associated to these ocular malformations was

made.
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Conclusions: The imaging studies of the brain of
the patients with anophthalmia/microphthalmia
in the neonatal period allows to guide a precise
and early diagnosis that favors an early
multidisciplinary intervention.

INTRODUCCION

La anoftalmia congénita es una malformacién
ocular caracterizada por la ausencia total de
tejido ocular dentro de la érbita. Esta entidad fue
reportada por primera vez por Lyscostenes vy
Scenck en 1609 y a inicios del siglo XIX Briggs
descubriéd el caracter hereditario de esta
anomalia al diagnosticarla en siete casos de una
misma familia.(?

La anoftalmia es la malformaciéon ocular
congénita mas grave. Su incidencia se ha
determinado en 1 por cada 30,000 nacimientos?
y la prevalencia de esta entidad al nacimiento se
ha estimado en 3 por cada 100.000 habitantes y
hasta 30 por cada 100 000 habitantes cuando
estd asociada a otras malformaciones® vy
representa aproximadamente 4% de las causas
de ceguera congénita junto a la microftalmia, con
la cual se asocia en las descripciones
bibliograficas y en la mayoria de los sindromes
malformativos, por tal motivo, es comun que se
presenten de manera conjunta estas dos
malformaciones oculares describiéndolas como
microftalmia/anoftalmia.®

La microftalmia congénita por su parte, es la
reduccion variable del volumen del globo ocular,
Su frecuencia es mayor que el anoftalmo. Estados
Unidos reporta entre 0,18 — 0,4 por cada 10 000
nacidos vivos respectivamente.!) Esta afeccién
puede ser simple o compleja. La simple se refiere

a un ojo completo pero pequeiio y en la compleja
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Keywords: Newborn, eye malformations,

congenital anophthalmia/microphthalmia,
imaging studies, septo-optic dysplasia, nuclear

magnetic resonance, Morsier Syndrome.

se asocia a diversas malformaciones de varias
partes del ojo, ademds de su tamafio pequefio.®
Se conoce que el examen ocular en los primeros
dias de vida puede presentar dificultades para
realizarlo por el edema de los parpados propio de
las primeras horas y porque los recién nacidos
tratan de mantener los ojos cerrados ante los
intentos de abrirlos o por la exposicién a la luz,®
pero el reconocimiento adecuado del sistema
visual, en el periodo neonatal antes del egreso de
la maternidad, reviste gran importancia pues el
diagndstico temprano de las alteraciones
oculares permite tomar una conducta anticipada
que puede ser quirdrgica o no y permitir también
el diagndstico de sindromes genéticos. Para el
diagndstico de esta malformacion se requiere
realizar una evaluacion interdisciplinaria donde
participen oftalmdélogos, genetistas
neonatdlogos e imagendlogos, que orientaran los
estudios, la evaluacion y el tratamiento,”® entre
estos estudios se encuentra la ultrasonografia
ocular, la Tomografia Axial Computarizada (TAC)
y la Resonancia Magnética Nuclear (RMN), esta
ultima, es la técnica de eleccién en el diagndstico
preciso de las malformaciones congénitas de
cualquiera de las estructuras del sistema nervioso
central,’® dado su elevado grado de especificidad
e inocuidad para este grupo de edad.

En la actualidad las imagenes médicas se han

convertido en un instrumento fundamental de la
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practica clinica ya que permiten detectar
enfermedades con una gran precocidad vy

OBIJETIVO
Teniendo en cuenta todo lo antes expuesto se
decidid realizar la presentacién de este caso con
el objetivo de demostrar la importancia de la

PRESENTACION DEL CASO
Recién nacido femenino hijo de madre de 24 afios
de edad con serologia no reactiva y grupo
sanguineo A positivo con antecedentes de sepsis
vaginal durante el embarazo sin otros
antecedentes que nace a las 40,3 semanas de
edad gestacional por parto eutdcico con liquido
amnidtico claro, con rotura prematura de
membranas ovulares de 32 horas, presentacién
cefalica, evaluacion de Apgar 9/9 y peso al nacer
de 3 000 gramos.
Durante el examen fisico inicial realizado en la
primera hora de vida por especialista de
neonatologia, se constata como datos positivos
hipertelorismo, orejas de implantacion baja,
fisura palatina, ano anterior y ausencia de los
globos oculares. No se detectaron alteraciones
genitales.
Antes de las primeras 24 horas de vida se
interconsulté con especialista de oftalmologia
quien al examen clinico reporté hipertelorismo,
ligera fimosis palpebral, hendidura palpebral
pequeiia, entropién y ausencia de los globos
oculares a la palpacion y al examen fisico
instrumentado.
A las 36 horas de vida se efectud ultrasonido
ocular confirmandose el diagndstico de
anoftalmia/microftalmia al visualizar a través de
intraorbitarias

esta  técnica, estructuras
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precision. 19

neuroimagen en el diagndstico y orientacién de la

microftalmia/anoftalmia neonatal congénita

bilateral.

ecolucidas, ovoideas, pequeiias bien precisadas y
rudimentarias, asi como imagenes de estructuras
ecogénicas semicirculares de centro anecoico
bilaterales  excéntricas, compatibles con
invaginacién inconclusa del ectodermo que da
origen a una falla en la formacion de la vesicula
Optica. No pudiendo definir las imagenes
habituales de globos oculares por lo que se
sugirio por radiélogo realizar RMN.

En ultrasonido transfontanelar se mostré

hipoplasia del cuerpo calloso, cuernos
posteriores dilatados y aumento del espacio
subaracnoideo en fosa posterior.

No se observaron alteraciones anatdmicas en
ultrasonido abdominal.

A las 48 horas de edad el ecocardiograma no
mostré anomalias estructurales.

Se le tomaron muestras para estudios del
TORCHS

Citomegalovirus, Herpes Virus, Sifilis) y PCR TR

complejo (Toxoplasma, Rubeola,
(reaccion de cadena de polimerasa en tiempo
real, por sus siglas en ingles) en los estudios del
virus Zika, que fueron negativos.

Al 4to dia fue evaluado por especialista en
maxilofacial que corroboré el diagnéstico de
fisura palatina completa.

Fue evaluado por genetista clinico al 5to dia de

edad no concluyendo un diagndstico definitivo y
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orientd realizarle estudios cromosémicos
posteriormente.

A los 8 dias de vida la RMN mostrd los siguientes
resultados: Esbozos de lentes vesiculares
rudimentarios ubicados en zonas atipicas por
conflicto de espacio dentro de las drbitas con
en Tl e

Hiperintensas en T2 de aspecto quistico,

multiples imdagenes Hipointensas

ISSN 1729-519X

adyacentes, de interface de pared definida, libres
de elementos en suspension, bilaterales y esbozo
de nervio 6ptico del lado derecho dada su
prolongacién lineal, longitudinal, mas alld del
limite posterior de la drbita derecha en planos de
cortes axial y sagital respectivamente, sin

definirse imagenes de globos oculares. (Figuras
1,2y 3).

Figura 1. Corte axial Resonancia Magnética Nuclear T2. (Esbozos de lente vesicular rudimentario
ubicados en zonas atipicas por conflicto de espacio dentro de la drbita Izquierda. Multiples imagenes
Hiperintensas en T2 de aspecto quistico, adyacentes, de interface de pared definida, libres de
elementos en suspension orbita derecha.)

Fuente: Estudio realizado en Hospital Pediatrico Docente “Juan Manuel Marquez”, La Habana, Cuba

Figura 2. Corte axial Resonancia Magnética Nuclear T2. Recién nacido. (Mdltiples imagenes
Hiperintensas en T2 de aspecto quistico, adyacentes, de interface de pared definida, libres de

elementos en suspension.)
Fuente: Estudio realizado en Hospital Pediatrico Docente “Juan Manuel Marquez”, La Habana, Cuba
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Figura 3. Corte sagital Resonancia Magnética Nuclear T2. Recién nacido. (Esbozos de lente vesicular

rudimentaria ubicado en zonas atipica por conflicto de espacio dentro de la érbita derecha con

multiples imagenes Hiperintensas en T2 de aspecto quistico, y esbozo de nervio dptico dada su

prolongacion lineal, longitudinal, mas alld del limite posterior de la 6rbita derecha en plano de corte

sagital, sin definirse imagenes de globos oculares.)

Fuente: Estudio realizado en Hospital Pediatrico Docente “Juan Manuel Marquez”, La Habana, Cuba

Durante la estadia hospitalaria no presentd
convulsiones, hipotonia, ni otras alteraciones
neuroldgicas.

A los 18 dias fue egresado de la maternidad con
lactancia materna exclusiva, con seguimiento en
consulta por especialista en maxilofacial,

DISCUSION

Este paciente es portador de una malformacién
congénita, con patréon de defectos congénitos
multiples en el cual era muy dificil el diagnéstico
de una alteracién ocular aislada, por lo que fue
necesario realizar estudios imagenoldgicos que
determinaran la presencia de otras alteraciones
como refiere Bermejo Sanchez,® en este caso, la
ultrasonografia, que es un proceder diagndstico
inocuo, barato y muy accesible, el cual incluso
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remisién a consulta de baja visién para implante
de prétesis intraorbitarias y seguimiento por
consulta de neurodesarrollo del centro desde
donde se dirigiran las interconsultas con las
diferentes especialidades implicadas en este
caso.

puede repetirse en multiples ocasiones® vy la
indicacion de otros medios diagndsticos de
neuroimdagenes como la resonancia magnética
nuclear que resulta ser uno de los ideales y mas
sensibles en la demostracién posnatal de las
anomalias por medio de imagenes multiplanares
que ofrece resultados en diferentes secuencias
de cortes e intensidades, lo que permitié la
descripcidn con exactitud y especificidad la
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afectacion ocular, asi como de la existencia de
otras lesiones congénitas asociadas.*?)

En este paciente se descarté que esta entidad
fuera secundaria a una embriofetopatia por no
recogerse el antecedente materno de diabetes ni
el consumo de alcohol, infecciones no
especificas, deficiencia de Vitamina A o uso de
medicamentos teratogénicos como refieren
otros estudios.® Dentro de las embriofetopatias
infecciones

también se descartaron las

prenatales al realizar los estudios
correspondientes para Toxoplasma Gondii, la
de Anoftalmia /

Microftalmia y otras malformaciones congénitas

cual puede ser causa

como describié Arce-Estrada.’? También se
descarto el virus del Zika que se ha mencionado
como causa de malformaciones oculares, como
parte de un sindrome congénito.?

Entre los sindromes cromosdmicos relacionados
con esta malformacidon congénita ocular se
encuentran la Trisomia 13, la 18, la 21 y
Monosomia X, Aneuploidias del Y ademas de
otras alteraciones estructurales, por lo que es
importante en este paciente realizar estudio del
cariotipo posteriormente!® como orientd la
especialista en genética, aunque este paciente no
presentd caracteristicas fenotipicas evidentes
gue orientaran el diagndstico de las alteraciones
cromosomicas 13 (Sindrome de Patau), 18
(Sindrome de Edwards) y 21 (Sindrome de Down),
se deberd esperar el estudio cromosdmico para
descartarlas totalmente.(14

En este caso se constaté que la malformacién es
de tipo compleja porque se presentd asociada a
otros defectos congénitos, lo cual puede verse
tanto en sindromes como en otros tipos de
genéticos.””) La

cuadros polimalformativos
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Anoftalmia/Microftalmia puede estar asociada a
multiples sindromes genéticos no cromosdémicos,
entre ellos pudiera corresponderse con el
Sindrome De Morsier, teniendo en cuenta los
hallazgos en la RMN con manifestaciones de
Displasia Septo-dptica que en este caso, como el
presentado por Avifia,’® no se demostré
afectacion endocrina del eje hipotalamo
hipofisario en el periodo neonatal durante el
tiempo que estuvo hospitalizado, ademas que no
se mostré alteraciones estructurales de la
hipofisis en la RMN la cual es de gran valor en el
diagnodstico de las alteraciones de la forma y el
tamafio de esta estructura.(1®)

Desde el punto de vista clinico se realizd
diagndstico diferencial con el sindrome de Lenz
pues este presenta colobomas, cardiopatias,
atresia de coanas, anomalias de los genitales y
malformaciones de las manos como polidactilia,
clinodactilia o sindactilia, también se descarto el
Sindrome de Fryns que se acompafia de hernia
diafragmatica y alteraciones de las falanges, el
sindrome de Matthew-Wood que se acompafia
de hipoplasia pulmonar, el sindrome de Walter-
Warburg que se acompafiia de distrofia muscular
y alteraciones cerebelosas y el sindrome oftalmo-
acromélico de Waardenburg que tiene
deformidades en extremidades y retardo mental
severo, aspectos clinicos que no presentd el
paciente evaluado.>16:17)

Los autores de este trabajo recomiendan realizar
seguimiento en consulta multidisciplinaria de
neurodesarrollo a los pacientes con Anoftalmia /
Microftalmia donde se evalie su desarrollo
psicomotor y las posibles afectaciones de otras
esferas sensoriales que pueden estar afectadas
en los diferentes sindromes que pueden
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acompafar esta malformacién ocular, ademas se

deberd evaluar con especialista en

endocrinologia para realizar estudios que
descarten las diversas manifestaciones de
acuerdo con las hormonas del eje hipotalamo-
hipofisario que pueden hallarse deficitarias como

la hormona del crecimiento, la antidiurética, la

CONCLUSIONES
Los estudios imagenoldgicos en los pacientes con
Anoftalmia/Microftalmia en la etapa neonatal
permiten orientar un diagnéstico preciso y precoz
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