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RESUMEN

Desde 1880 Von Graefe y Saemish agruparon algunos pacientes con trastornos
congénitos infrecuentes de la region facial y no progresivos, lo cual fue descrito
posteriormente por Paul Julius Moebius, en 1888, como sindrome de Moebius,
definido como "paralisis congénita de los nucleos de los pares craneales VI, motor
ocular externo VII, facial y otros pares craneales como XII, hipogloso, III, motor
ocular comun, cuyo espectro clinico es variable; afecta a otros pares craneales y se
asocia con multiples malformaciones. Se presentan las caracteristicas
oftalmoldgicas y clinicas de una paciente a quien se | e diagnosticé este sindrome
genético. Por ser esta una entidad clinica poco conocida, factor que ha condenado a
muchos pacientes a ser tratados como incapacitados mentales, el apoyo social es
determinante, tanto para los afectados como para sus familiares.

DeCS: SINDROME DE MOEBIUS, ANOMALIAS SISTEMICAS Y OFTALMOLOGICAS.

ABSTRACT

In 1880 Von Graefe and Saemish grouped some patients with infrequent non
progressive congenital disorders in facial region which was later described by Julius
Moebius in 1888, as a Moebius syndrome, defined as “congenital paralysis” of the
nucleus of the 6th cranial nerves, 7th external motor ocular nerve, facial and
other cranial nerves as: 12th, 3rd hypogloss al, common motor ocular which clinical
spectrum is variable; other cranial nerves are affected and it is associated with
multiple malformations. Clinical and Ophthalmologic characteristics of a female
patient who was diagnosed with this genetic syndrome we re presented. As this is a
very rare condition, many patients were condemned to be treated as mentally
handicapped, where social support is indispensable for both patients and families.

DeCS: Moebius syndrome, systemic and ophthalmologic anomalies .

INTRODUCCION

El sindrome de Moebius es un trastorno no progresivo que se caracteriza por la
paralisis facial desde el nacimiento, debido a una agenesia o aplasia de los nucleos
de los nervios craneales VI y VII, lo que provoca paralisis facial y estrabismo
convergente. Villafranca y col., sefialan que esta malformacion fue descrita
inicialmente por von Graefe y Saemisch en 1880, Harlam en 1881 y Chrisholm en
1882, pero fue Moebius quien, en 1888, hizo un estudio completo de la enfermedad
y en 1892 dio a conocer 43 casos de paralisis facial congénita y adquirida, de los
cuales 6 presentaban paralisis facial bilateral congénita y paralisis del VI par. !

Constituye un cuadro clinico poco frecuente, del cual se han descrito alrededor de
500 casos en la literatura médica mundial, de los cuales sélo algunos han recibido
tratamiento quirdrgico. Actualmente ha recibido otros nombres tales como aplasia
nucleazr congénita, aplasia nuclear infantil, paralisis oculofacial congénita y diplejia
facial.



Dada la gran variedad de anomalias que pueden acompafiar a este sindrome se ha
optado por dividir la clasificacién en dos grupos: sindrome de Moebius clasico y de
Moebius asociado a otras anomalias. El primero se caracteriza por la paralisis
bilateral completa o incompleta de los nervios facial y motor ocular externo y
corresponde al 60% de los casos; en el segundo grupo, el sindrome se presenta
acompafiado de varias anomalias y corresponde al 40% restante.

Puede haber paralisis de otros pares craneales tales como: el hipogloso (30%); el
trigémino (8%) y motor ocular comun o glosofaringeo. Dentro de las alteraciones
asociadas, se describen la presencia de paladar ojival, hendiduras palatinas,
malformaciones auriculares, atrofia mandibular, diastemas, anomalias en los
miembros superiores e inferiores, sindactilias, pie zambo, agenesias digitales,
agenesia de musculos pectorales o glandula mamaria (sindrome de Poland),
luxacién congénita de cadera y retardo mental en el 10% de los pacientes. °

El compromiso de varios pares craneales puede ocasionar ptosis palpebral,
estrabismo divergente, sordera, disturbios de la sensibilidad en los territorios
inervados por el trigémino, disfagia, disfonia y atrofia de la lengua, que pueden ser
verificados en diferentes combinaciones.’> En ocasiones puede acompafiarse de
otros defectos congénitos, tales como: epicantus, microftalmia, aplasia o hipoplasia
unilateral del musculo pectoral mayor, atelia, pie varo equino y escoliosis. *

Las anomalias oculomotoras son variadas: la mayoria de las veces hay paralisis
completa de los rectos laterales, con consecuente esotropia y torticolis
compensador. Los rectos mediales pueden estar fuertemente contracturados. Otras
veces, hay ortotropia o esotropia muy discreta.® Han sido descritas otras
alteraciones como defectos de los dientes, cardiacas, disfuncion respiratoria central,
entre otras menos comunes. >

Se han postulado diferentes teorias para explicar el origen del sindrome de
Moebius. Algunos autores lo atribuyen a una alteracion a nivel mesodérmico y
ectodérmico durante el desarrollo embrionario. En la teoria mesodérmica habria
una alteracion primaria de la musculatura derivada de los arcos branquiales y las
alteraciones del sistema nervioso serian secundarias a dicha aplasia muscular. La
teoria ectodérmica, postula un compromiso central localizado en los musculos
motores de los nervios motores, en los nervios periféricos o en la placa mioneural;
en este caso, las anomalias musculares asociadas serian secundarias.

También se describe la accidon de teratdgenos y de factores hereditarios, sin
embargo, en la actualidad so6lo es posible afirmar que este sindrome es la
resultante de diversos factores concomitantes no bien definidos. ? La isquemia fetal
transitoria es la teoria mas aceptada en la e xplicacién de este sindrome.® Ha sido
interpretado como un defecto de campo de desarrollo secundario a un fendmeno
disruptivo vascular.® Segln sus defensores cualquier alteracién que perjudique el
flujo sanguineo placentario para el feto, en algin momento de la gestacién, podria
originar aplasia o hipoplasia de los nucleos de los nervios facial y motor ocular
externo.® Con la interrupcién o alteracién del suministro de sangre al principio del
desarrollo del feto, los centros de los nervios craneales son daf ados en una
extension variable, llevandonos a las condiciones clinicas que se observan.

Esto podria iniciarse por un anormal posicionamiento del feto, y en la aplicaciéon de
una presion inusual en partes del cerebro que empiezan a desarrollarse. Aunque en
la mayoria de los casos es esporadico,® ®’ algunos estudiosos postulan la
naturaleza genética, dentro de ellos Dotti e col. describieron evidencias de herencia
dominante en dos familias.® Criterio sostenido también por otros autores que
consideran que la etiologia y patogenia del sindrome de Moebius se encuentra



establecida entre un origen genético (locus 13q12.2), asociado a herencia
autosémica dominante, autosémica recesiva e inclusive casos con herencia ligada al
X recesiva.®®

Algunos factores ambientales también han sido implicados en la génesis de este
sindrome: hipertermia, exposicion de la gestante a infecciones, utilizacién de
misoprostol, alcohol, cocaina, talidomida, benzodiazepinas, entre otros. *’ Se han
reportado casos de madres que han usad o drogas abortivas sin lograr el objetivo,
ya que al nacimiento de estos pacientes han presentado una variedad de defectos
congénitos severos que tienen como factor comun la disrupcién vascular como
mecanismo de produccién, tales como el sindrome de Moebius, la secuencia
disruptiva de Poland y los defectos por reduccion de extremidades, entre otros.

Se reportd un caso del sindrome de Moebius cuya etiologia se le adjudicé al hecho
de que la madre habia usado el misoprostol durante el primer trimestre de la
gestacion con fines abortivos, en dos oportunidades mediante la administracion, por
vias vaginal (600 mg) y oral (900 mg), sin lograr provocar el aborto. ’

Dadas las caracteristicas de esta enfermedad, el diagndstico clinico es facil de
realizar al momento de nacer. Generalmente la madre o el pediatra advierten que
el recién nacido no tiene una expresion normal. Cuando el nifio llora produce
sonidos y lagrimas, con la ausencia de la mimica facial propia del llanto. Existe una
alteracion en la succién por lo que debe recibir alimentacién asistida. Durante el
suefio se aprecia un cierre palpebral incompleto, los ojos se desplazan hacia arriba
(fendmeno de Bell), sin desplazamiento lateral. Esto Ultimo permite el diagndstico
diferencial con una pardlisis periférica del nervio facial. Posteriormente, se aprecian
alteraciones en la articulacion de los sonidos, lagrimeo y sialorrea constantes vy
alteraciones de la masticacion. Ademas, el paciente no tiene vision lateral, debido al
estrabismo convergente, lo que lo obliga a mover constantemente la cabeza hacia
los lados. Presenta epifora y queratoconjuntivitis cronica, debido al cierre palpebral
incompleto. Puede haber pliegues epicanticos lo que confiere al paciente un aspecto
mongoloide.?

Esta enfermedad no tiene cura. El tratamiento es fundamentalmente quirdrgico,
ademas existen otras alternativas orientadas a prevenir complicaciones derivadas
de las alteraciones, como utilizacion de lagrimas artificiales, y oclusion ocular
durante el sueno. El tratamiento con cirugia reconstructiva estd orientado en los
siguientes casos: correccion del cierre palpebral, correccion del labio superior,
suspension dindmica de la boca y correcciéon de la ptosis facial. El portador de
sindrome de Moebius puede tener una vida normal, si el individuo no tiene otras
manifestaciones asociadas (convulsiones, alteraciones ventriculares, hidrocefalia,
lesiones del SNC). Su desenvolvimiento motor para el andar puede ser retardado,
debido a la presencia de pie corto congénito. *°

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina de 4 afos de edad, raza blanca, al nacer sus padres le
detectaron alteraciones oculares, y una expresién facial que no era normal. Fue
valorada por la consulta de genética y remitida posteriormente al servicio de
oftalmologia pediatrica, con la impresién diagndstica de sindrome de Moebius. El
examen oftalmoldgico y general de la paciente permite ratificar el diagndstico, y
desde entonces recibe seguimiento por la consulta de oftalmologia en conjunto con
otras especialidades. Actualmente presenta alteraciones en la fonacién, con
desarrollo psicomotor normal.



En aras de cumplir con la obligacion de respetar las decisiones auténomas de los
pacientes, procurarles el mayor bien, y ayudarlos a realizar su propio proyecto
vital, ° las imagenes que se presentan a continuacidn fueron obtenidas y se publican
con el consentimiento de los padres de la paciente.

Examen Oftalmolégico:
- Exploracién de MOE:

-Cierre palpebral: Incompleto. (Figura 1)

Figura 1. Cierre palpebral incompleto.

-Signo de Charles-Bell: Presente. (Figura 2)

Figura 2. Presencia de Signo de Bell.

-Limitacion de la funcion de ambos rectos laterales, asi como de los rectos medios
(paralisis de mirada horizontal). Al inicio del diagndstico presentd esotropia de 20 -
25° por Hirschberg que ha mejorado considerablemente siendo en estos momentos
muy discreta (menos de 10°). (Figura 3) No hay limitacion de movimientos
verticales. (Figura 4)



Figura 4. No hay limitacidn de movimientos verticales.

- Biomicroscopia:

Anejos: Pliegues epicanticos.

Segmento anterior: Sin alteraciones ambos ojos.
Medios: Transparentes.

Refraccién: OD: +1.00 x 180°

OI: - 2.00 + 2.00 X180°.

AV con correccién: OD: 0.6.

OI: 0.6.

Fondo de Ojo: Normal (ambos ojos).

Alteraciones asociadas:



Pardlisis facial bilateral. Puente nasal ancho, alto, nariz de aspecto tubular. Boca
pequefa, con comisuras hacia abajo, labio superior hipoplasico. ( Figura 5)
Hipoplasia de la mandibula, lengua fisurada y atréfica. (Figura 6) Alteraciones de
los dientes. (Figura 7) Malformaciones auriculares. (Figura 8)

Figura 5. Paralisis facial bilateral; puente nasal ancho vy alto; nariz de aspecto

tubular; boca pequefia, con comisuras hacia abajo y labio superior hipoplasico.

Figura 6. Hipoplasia de la mandibula, lengua fisurada y atrdéfica.



Figura 7. Alteraciones de los dientes.

Figura 8. Malformaciones auriculares {implantacién baja).

DISCUSION

La paciente descrita presenta el espectro clinico del sindrome de Moebius asociado
a otras anomalias. Segun Perea han sido descritos casos de agravacion de la
enfermedad con el paso del tiempo, pero la alteracion motora suele ser
estacionaria,!! lo cual se evidencia en este caso. Teniendo en cuenta lo anterior se
ha mantenido una conducta expectante con respecto a la esotropia, muy discreta y
estéticamente aceptable. La agudeza visual es de 0.6 en ambos 0jos, pero recién
realizada la refraccion y sin haber usado cristales anteriormente.

La paciente ha recibido un seguimiento por la consulta de estomatologia por la gran
cantidad de caries dentales, motivo por el cual fue llevada al quiréfano para
extraccién de varias piezas. En relacién a esto se plantea que los problemas
odontolégicos son comunes en el sindrome de Moebius. La incapacidad del nifio
para un normal movimiento de la comida en la boca, deja los dientes expuestos a
caries, ayudado por el hecho de que la boca, a menudo, esta abierta por la
imposibilidad de cerrar los labios; esto también lleva a una respiracion por la boca y
lo predispone a futuros problemas, debilidad facial, labio superior hipoplasico,
microstomia, desviacidon de la comisura labial, hipoplasia de la mandibula, paladar
ojival, y lengua fisurada y atréfica.’



El desarrollo intelectual de la paciente es normal, lo cual coincide con otros estudios
que refieren que respecto al desarrollo intelectual. Estos nifios generalmente son
clasificados con el rango de normales, sin embargo, a causa de su falta de
expresion facial, dificultades de habla, problemas de babeo y movimientos no
normales en sus ojos, son a menudo erréneamente catalogados como deficientes
mentales. No hay ningun fundamento para ello, por lo que es imprescindible que se
integren en un centro escolar normal, y les sean dadas las oportunidades de
cualquier otro nifio con una inteligencia normal. El aislamiento de un desarrollo
normal, afectard a su futura autoestima, autoconfianza y la posibilidad de
integracion en la comunidad.® 7 Por ser esta una entidad clinica poco conocida,
factor que ha condenado a muchos pacientes a ser tratados como incapacitados
mentales, el apoyo social es determinante, tanto para los afectados como para sus
familiares.'?

Es necesario un manejo multidisciplinario por parte de cirugia reconstructiva,
consejo  genético, ortopedia, psicologia, supervisiones frecuentes por
odontopediatra y terapia del lenguaje por parte de un foniatra experimentado. El
sindrome de Moebius es compatible con la vida, por lo que e stos pacientes merecen
mas de una oportunidad. Por lo anterior explicado, se considera importante su
difusién debido a la presentacién poco comin de este padecimiento. 3
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