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Sindrome de Moebius y ortotropia en
posicion primaria: ¢Es infrecuente esta

asociacion? (Colombia)
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Resumen

El sindrome de Moebius es una enfermedad congénita poco comun que se caracteriza por el
compromiso unilateral o bilateral del VI y VII par craneal, lo que compromete los musculos que
controlan la oculomotricidad, produciendo una paralisis en la abduccién del globo ocular y los
musculos involucrados en la expresidn facial. Su presentacidn clinica y grados de severidad son
variables, puede presentar compromiso simétrico o asimétrico. Adicionalmente, gran parte de
los casos se relacionan con trastornos del lenguaje, anomalias musculoesqueléticas y orofacia-
les. En el presente articulo se presenta el caso de una paciente femenina de 3 afios producto de
un embarazo trigemelar con diagndstico clinico de sindrome de Moebius al nacer, confirmado
por neuroimagen en la que se evidencia la ausencia bilateral del nervio facial en dangulos pontoce-
rebelosos, adicionalmente con un defecto completo en los movimientos oculares de abducciény
aduccion lo que impide el estrabismo convergente comun en estos pacientes.

Palabras clave: Sindrome de Mobius
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Summary

Moebius syndrome is a rare congenital disease characterized by unilateral or bilateral involve-
ment of the VI and VII cranial nerves, which compromises the muscles that control ocular motri-
city with paralysis in the abduction of the eyeball and the muscles involved in the facial expres-
sion. Its clinical presentation and degrees of severity are variable, and it can be symmetric or
asymmetric. Additionally, most of the cases are related to language disorders, musculoskeletal
and orofacial anomalies.
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This paper presents the case of a 3-year-old
female patient, product of a trigemellar preg-
nancy with a clinical diagnosis of Moebius sy-
ndrome at birth, confirmed by neuroimaging,
which shows the bilateral absence of the facial
nerve in point-lateral angles. Additionally she
has a complete defect in abduction and adduc-
tion eye movements, which prevents the com-
mon convergent strabismus in these patients.
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Resumo

A sindrome de Moebius é uma doenga congéni-
ta rara caracterizada pelo envolvimento unila-
teral ou bilateral dos nervos cranianos VI e VI,
que compromete os musculos que controlam a
oculomotricidade com paralisia na abdu¢ao do
globo ocular e dos musculos envolvidos na ex-
pressao facial. Sua apresentacdo clinica e graus
de gravidade sao varidveis, podendo ser um
comprometimento simétrico ou assimétrico.
Além disso, a maioria dos casos esta relaciona-
da a disturbios de linguagem, anomalias muscu-
loesqueléticas e orofaciais.

Este paper apresenta o caso de uma pacien-

te de 3 anos de idade, fruto de uma gravidez
trigémea com diagndstico clinico de Sindrome
de Moebius ao nascimento, confirmado por
neuroimagem em que € evidente a auséncia
bilateral do nervo facial nos angulos ponto-cere-
belares. Além disso, ela tem um defeito com-
pleto nos movimentos oculares de abdugao e
aducgao, o que impede o estrabismo convergen-
te comum nesses pacientes.

Palavras chave: Sindrome de Md&bius
Nervo facial
Nervo abducente
Paralisia facial
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Introduccion

El sindrome o la secuencia de Moebius fue descrita
por primera vez por Von Graefe y Saemisch en 1880.
Sin embargo, fue Paul Julius Moebius quien docu-
mentd una importante serie de casos de pacientes con
paralisis facial congénita®.

Se caracteriza por la presencia de paralisis congénita
bilateral no progresiva de los pares craneales VIl (ner-
vio facial) y VI (nervio abducens), debido a la ausencia
congénita unilateral o bilateral de los nervios afectados,
presentando compromiso de la expresividad facial e
imposibilidad de efectuar mirada lateral con estrabismo
convergente en la mayoria de los casos, como se descri-
bi6 en la primera conferencia cientifica por la Fundacion
del Sindrome de Moebius en Bethesda (2007).

La etiologia y fisiopatologia no son muy claras,
se han descrito diferentes fenomenos genéticos, vas-
culares o por farmacos. A nivel genético, en algunos
casos se ha identificado una delecion en el cromoso-
ma 13 y traslocacion en el cromosoma 1:11. A nivel
vascular, la disrupcion en la arteria basilar durante el
desarrollo embrionario y la regresion y disrupcion de
las arterias trigeminales puede generar isquemia en
los nucleos de los nervios craneales afectados. El uso
de misoprostol es uno de los factores etioldgicos mas
descritos y puede originar aproximadamente el 50%
de los casos de este sindrome. El uso de cocaina, tali-
domida, ergotamina y benzodiacepinas, también han
sido identificados como agentes causales™.

La motilidad ocular frecuentemente se encuentra
alterada en el sindrome de Moebius y se describen
tres patrones especificos del compromiso: el patron
A, que corresponde al 40% de los casos, consiste en
una ortotropia en posicion primaria (ojos fijos en po-
sicion recta), con un defecto completo en los movi-
mientos oculares de abduccion y aduccion causado
por lesion bilateral de los nervios craneales VI 'y VII.
El patrén B se caracteriza por un estrabismo conver-
gente por lesion bilateral de la porcion ventral del
ntcleo del nervio VI respetando su porcion dorsal,
permitiendo la hiperactividad del recto medial lo que
produce endotropia. El patron C, descrito como es-
trabismo divergente con torticolis, se caracteriza por
ausencia de convergencia y desalineacion vertical de
los ojos, por lesion bilateral del tronco encefalico in-
ferior y el centro mesencefalico, siendo poco comin
en los pacientes con sindrome de Moebius®.

Es por ello que se presenta el caso de una paciente
femenina de 3 afios de edad, producto de un emba-
razo trigemelar con diagnostico clinico de Sindrome
de Moebius al nacer, quien presenta ortotropia debido
a un defecto completo en los movimientos oculares
de abduccion y aduccion, impidiendo el estrabismo
convergente comun en este sindrome.
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Consentimiento informado: es correctamente di-
ligenciado por la madre de las pacientes, en él se in-
forma el uso de datos clinicos, historia clinica, ayudas
diagnosticas y fotografias para el reporte de caso. La
madre entiende que los datos personales de las pa-
cientes, su nombre e identificacion no seran publica-
dos

Descripcidn del caso

Paciente femenina de 3 afios, producto de primera ges-
tacion trigemelar monocorial triamnidtica de padres
no consanguineos. Durante el embarazo se presentd
absorcion de uno de los fetos por aborto retenido a
las 10 semanas de gestacion. Los fetos presentaron
restriccion del crecimiento intrauterino (RCIU) tipo 1
luego del séptimo mes de gestacion, con control sero-
logico prenatal negativo (VIH, prueba treponémica y
no treponémica, IgG ¢ IgM toxoplasma, citomegalo-
virus, rubeola, antigeno de superficie de hepatitis B) y
valoracion cada 15 dias por especialistas en medicina
maternofetal con realizacion de ecografia obstétrica
en cada visita.

En los antecedentes maternos no se identifico con-
sumo de sustancias psicoactivas o uso de misoprostol
durante el embarazo. El parto fue por cesarea a las
38 semanas, la probando es el feto nimero 1, con un
peso al nacer de 2.410 gramos, talla de 43 cm, adap-
tacion neonatal conducida, feto namero 2, peso al na-
cer 3.100 gramos, talla de 45 cm, adaptacion neonatal
espontanea.

Desde el nacimiento se identifica en la paciente,
debilidad en musculos faciales, llanto débil, hipotonia
generalizada, hemangioma abdominal y trastorno de
succion, por lo que durante la estancia hospitalaria
se sospecha el diagnostico de sindrome de Moebius,
por lo que se da de alta con orden de valoracion por
neurologia.

La paciente ingresa a controles por neurologia in-
fantil a los 12 meses de edad, presentando un retraso
inicial del neurodesarrollo con sostén cefélico a los
6 meses de vida, sedestacion a los 10 meses, marcha
sin apoyo a los 14 meses, primeras palabras a los 12
meses, construccion de frases a los 20 meses y con-
trol de esfinteres diurno y nocturno entre los 24 a 30
meses. Inicio de escolaridad a los 18 meses con buena
socializacion con sus pares y dislalias en su lenguaje.

Al examen fisico se identifican facies inexpresi-
vas en llanto y sonrisa, debilidad de musculos faciales
por paralisis facial bilateral, lagoftalmia de 2 mm en
0jo izquierdo y 1 mm en ojo derecho, irregularidad
epitelial en tercio medio inferior de la cornea (area
ante palpebral), ortotropia en posicion primaria con
un defecto completo en los movimientos oculares de
abduccion y aduccion.

Se realizd una resonancia magnética cerebral con
contraste en la secuencia T1, donde se identifica au-
sencia de nervios faciales en angulos pontocerebe-
losos los cuales. Los conductos auditivos internos,
nervios cocleares y nervios vestibulares de caracte-
risticas normales, no se identificaron lesiones tumo-
rales, ni alteraciones en senos venosos, hipofisis, hi-
potalamo, septum pellucidum o cuerpo. Los estudios
de extension como radiografia de columna vertebral,
ecocardiografia transtoracica y cariotipo de bandeo
extendido o de alta resolucion, no evidenciaron algu-
na anormalidad.

Discusion

El caso presentado es una paciente de sexo femenino
de 3 aflos, con diagndstico de sindrome de Moebius.
Llama la atencion el antecedente de embarazo tri-
gemelar monocorial triamnidtico, aborto y reabsor-
cion de uno de los fetos en la semana 10, sin otros
factores gestacionales relevantes, lo que pudo influir
en el proceso causal de la afectacion de la paciente
probando. La hermana de la paciente no presento6 al-
teraciones.

Desde el punto de vista dismorfologico es llamado
secuencia de Moebius por el patron de malformacio-
nes multiples secundarias a una anomalia unica con
la agenesia o destruccion de los nucleos de nervios
craneales en el tronco cerebral asociado a episodios
isquémicos en la etapa fetal como una de las causas
presuntivas®?,

La sospecha diagnostica es clinica, debido a la au-
sencia congénita unilateral o bilateral de los nervios
craneales V1 y VII, que produce afectaciéon no pro-
gresiva de la expresividad facial e imposibilidad de
efectuar mirada lateral con estrabismo convergente
en la mayoria de los casos. Sin embargo, en la pa-
ciente presentada se logra evidenciar una ortotropia
en posicion primaria (patrén A de compromiso ocu-
lar), presente hasta en el 40% de los pacientes con
sindrome de Moebius, siendo una de las variantes de
alteracion de la oculomotricidad®™!%,

MacKinnon y colaboradores®, encontraron en
una serie de 88 pacientes con sindrome de Moebius
que el 83% de los pacientes presentaba déficit coe-
xistente en la aduccidon que no excedia el déficit de la
abduccion ipsilateral (presentando ortotropia duran-
te la mirada fija). El déficit en la aduccion fue leve
en 27% y severo en 56%, resultando en un patron de
motilidad mas consistente con paralisis de la mirada
horizontal. La esotropia estuvo presente en 59% de
los individuos, mientras que los restantes no presen-
taban estrabismo manifiesto®. De igual manera, Ver-
zijl y colaboradores') encontraron en un estudio de
37 pacientes holandeses con sindrome de Moebius,
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que el 97% de los casos tenia debilidad en abduccion
ocular bilateral.

Es por ello, que el conocimiento en los diferentes
patrones de compromiso oculomotor en los pacien-
tes con sindrome de Moebius aumenta la sensibilidad
diagnostica por clinica, y permite entender una serie
de hallazgos heterogéneos dentro de una misma con-
dicion>13),

Conclusion

Se presenta el caso de una paciente con sindrome de
Moebius con compromiso oculomotor de patrén A
(ortotropia durante la mirada fija), un hallazgo que se
presenta hasta en el 40% de los pacientes afectados
y se comporta como una variante a tener en cuenta
dentro de la heterogeneidad de esta condicion.
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