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CASO

Sindromede Moebius. A propdsito de un caso.

Moebius Syndrome: A Case Report

Herndndez Villarroel Luis Alfredo’, Lanz Luna Jehan Lym', Zavala Valladares José?, Machuca
Carolina’

RESUMEN

Anomalia congénita caracterizada por afectacion del VI y VIl par craneano que determina una paralisis facial, uni
o bilateral, aunque el compromiso puede ser mas extenso. Se describe paciente masculino de 4 anos de edad,
obtenido por cesarea, con antecedentes de amenaza de aborto en cuatro oportunidades a partir de la décima
semana de gestacion; en el periodo de lactancia presento dificultad para la succién y deglucion. Al examen fisico,
facies inexpresiva, boca “en carpa”, parilisis facial bilateral, estrabismo, nistagmos, puente nasal ancho, micronagtia,
paladar hendido, pie equino varo bilateral y sindactilia en mano derecha. Se relaciona con eventos y farmacos (mi-
soprostol) que puedan producir una disrupcién vascular e insuficiencia placentaria. Se sugiere como causa, la afec-
cion hipdxico/isquémica transitoria del feto debido a alteraciones en la circulacion materno-fetal durante primer
trimestre de embarazo, por amenaza de aborto y probablemente exposicion a teratégenos como el misoprostol.

ABSTRACT

Congenital anomaly characterized by involvement of the VI and VIl cranial nerve that causes a bilateral facial
paralysis, or uni, but the commitment may be longer. Is described, male patient aged 4, obtained by cesarean sec-
tion with a history of threatened abortion four times from the tenth week of pregnancy; in lactancy, presented
difficulty in sucking and swallowing. On physical examination, expressionless face, mouth "in tents", bilateral facial
paralysis, strabismus, nystagmus, broad nasal bridge, micrognathia, cleft palate, clubfoot and bilateral syndactyly in
right hand.It relates to events and drug (misoprostol) that produce vascular disruption and placental insufficiency.
In this patient had been suggested as a cause transient hypoxic / ischemic disease of the fetus due to alterations
in maternal-fetal circulation during early pregnancy, threatened abortion and likely exposure to teratogens such
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as misoprostol.

INTRODUCCION

1 Sindrome de Moebius, es una patologia de

origen congénito con una baja incidencia en la
poblacion, del cual, se ha realizado alrededor de 500
reportes clinicos en la literatura'. Fue descrita en un
inicio por von Graefe y Mobius en 1880y 1888 Se le
conoce también como diplejia facial congénita o age-
nesia nuclear’, enfermedad en la que se ven afectados
los nucleos donde se originan los pares craneales VI 'y
VII impidiendo su total desarrollo?; produciéndose en
consecuencia parélisis del nervio facial uni o bilateral,
acompanada de incapacidad para la abduccién ocular,
presente desde el nacimiento®.

En un estudio realizado en el Hospital Universi-
tario “La Fe de Valencia” de Espana, se investigé la
frecuencia del Sindrome Moebius, determindndose
que ésta se sitda entre 1/490.000 y 1/677.000 habi-
tantes con una incidencia anual de un caso por cada
115.000 nacidos vivos (aproximadamente 3 0 4 casos
nuevos cada afio en Espafia)®.

Este sindrome tiene diversas formas de presenta-

cidn clinica, por ello se ha realizado una clasificacion
basada en su forma de presentacién: Sindrome de
Moebius clésico, caracterizado por pardlisis bilateral
parcial o completa de los nervios facial y motor ocu-
lar externo, el cual tiene una frecuencia de 60% de los
casos presentados; y Sindrome de Moebius asociado
a otras anomalias, que corresponde al 40% de los ca-
sos’.

Algunos pacientes pueden tener un compromiso
mas extenso, pudiendo afectar el III, IV, V, IX, X y XII
par craneal. Pueden presentar ademds disfagia, disfo-
nia, dificultad para la succién, anormalidades craneo-
faciales y defectos en la extremidades en aproximada-
mente 50% de los casos®®.

Las anormalidades musculo-esqueléticas ocurren
en un tercio de los casos y pueden comprender pie
Equinovaro congénito (30% de los casos), sindacti-
lia, braquidactilia, ectrodactilia, o defectos de reduc-
cién més severos en 20% de los casos. Con menos
frecuencia (15% de los casos), se asocia a sindrome
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de Poland y ocasionalmente a anomalia de Klippel-
Feil® .

También pueden verse defectos cardiacos, urina-
rios, hipogenitalismo e hipogonadismo. Puede haber
retraso mental, el cual es generalmente leve y se pre-
senta en el 10-30% de los pacientes. Pueden presentar
autismo en el 25% de los casos aproximadamente®.

El propésito de la revision de este caso clinico, es
dar a conocer las caracteristicas clinicas presentadas
en un paciente con Sindrome de Moebius y otras al-
teraciones asociadas, que afectan su calidad de vida.

PRESENTACION DEL CASO

Se describe caso de paciente masculino, de 4 anos
de edad,que consulta a centro de salud por presen-
tar deformidades en miembros inferiores y la mano
derecha, las cuales dificultaban la marcha y funcio-
nabilidad . Es evaluado y diagnosticado de pie equi-
no varo bilateral y sindactilia en mano derecha; pos-
teriormente es referido al servicio de traumatologia
del Complejo Hospitalario Universitario Ruiz y Pdez
para su resolucion quirtrgica.

Historia anterior: producto de segunda gesta,
embarazo no controlado, obtenido por cesdrea con
antecedentes de amenaza de aborto en cuatro opor-
tunidades a partir de la décima semana de gestacion;
en el periodo de lactancia presento dificultad para la
succion y deglucion. Cabe destacar, que se presume
la induccion del aborto mediante el uso de misopros-
tol, debido a las contradicciones de la madre durante
el interrogatorio de datos relacionados a amenazas de
aborto.

Al examen fisico: facies inexpresiva, boca “en car-
pa’, parélisis facial bilateral, estrabismo, nistagmos,
puente nasal ancho, micronagtia (Tabla 1 y Figuras
1y2), disfagia, disartria, paladar hendido, pie equino
varo bilateral y sindactilia en mano derecha. Por lo
cual se decide su valoracién por neurologia pediatri-
ca, quien en conjunto con genética, realizan el diag-
nostico de Sindrome de Moebius asociado a otras
anomalias. Se realiza ademds, evaluacién por cardio-
logia quienes no encuentran otras alteraciones.

Se solicita Resonancia Magnética Cerebral y Ca-
riotipo. Sin embargo, por ser el paciente de bajos re-
cursos, hasta la fecha no se han podido realizar estos
estudios.

Entre los Diagndsticos diferenciales se puede
mencionar: paralisis facial congénita, la distrofia mio-
tonica infantil, y/o traumatica si se empled férceps.
El diagnéstico diferencial con la paralisis facial con-
génita es neuropatoldgico, pero en esta entidad no se
observan la afeccion de otros pares craneales. En la
distrofia miotdnica, existe afecciéon de los musculos
faciales la cual produce una facies inexpresiva, afec-

tandose también los musculos de la deglucién y de la
fonacion; este ademds clinicamente se manifiesta por
la imposibilidad de relajar el musculo, manifestando
la imposibilidad de abrir la mano y después cerrarla,
teniendo ademds en un alto porcentaje manifesta-
ciones cardiacas que pueden ser muy severas. Estos
diagndsticos se descartaron dado los antecedentes
prenatales del paciente y la ausencia de otros signos
clinicos caracteristicos de las entidades mencionadas.

Al sexto dia de internacién se realiza tenotomia
percutdnea bilateral del tendén de Aquiles y cura
de sindactilia. Acto quirtrgico que transcurrié sin
complicaciones. Es dado de alta médica al décimo
dia de Hospitalizacién y actualmente el paciente se
encuentra en control por neurologia y traumatologia;
permaneciendo con yeso inguinopédico bilateral y
férula antebraquiopalmar (Figura 3).

Figura 1: Estrabismo convergente y puente nasal ancho en nifio con Sindrome,
de Moebius.

[ﬁgura 2: Boca en carpa y micrognatia en nifio con Sindrome de Moebius.

_J

Figura 3: Yeso inguino-pédico, en paciente con Sindrome de Moebius posterior a,
acto quirdrgico para correccion de Pie Equinovaro bilateral.
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[Tabla 1: Signos y sintomas presentes en paciente con Sindrome de Moebius.

Alteracion de la movilidad ocular,
estrabismo convergente; afeccion del
motor ocular externo (MOE)

Paralisis facial congénita bilateral

Signos y sintomas presentes en el paciente con Sindrome de Mobius.

Faciales Extrafaciales

Facies inmovil, rigida, inexpresiva

Otras: micronagtia, puente nasal
ancho, paladar hendido

Fuente: elaboracion propia

DISCUSION

De acuerdo a las conclusiones de la Conferencia
Cientifica sobre Sindrome de Moebius realizada en
Bethesda, en el afio 2007, los criterios minimos ne-
cesarios para diagnostico de esta enfermedad son:
presencia de debilidad facial no progresiva congénita
unilateral o bilateral; abduccion ocular limitada; y ca-
racteristicas adicionales como: compromiso de otros
nervios craneales, alteraciones orofaciales, muscu-
loesqueléticas, del neurodesarrollo o problemas so-
ciales. Criterios de Exclusion: Ausencia de paralisis
facial y/o ausencia de parélisis de nervio abducens''.

Abramson y col, clasificaron y graduaron el sindro-
me en base a los hallazgos clinicos encontrados, tales
como pariélisis de nervios craneales y anormalidades
musculoesqueléticas usando el acrénimo CLUFT
(nervios craneales, miembros inferiores, miembros
superiores, cara y térax)'> %, En el caso reportado,
los déficits estructurales y / o funcionales de cada
componente se calificaron en una escala de 0 a 3,
evidencidndose los siguientes grados: 2/3 en nervios
craneales, 1/3 en extremidades inferiores, 1/3 en ex-
tremidades superiores, 2/3 con respecto a anomalias
estructurales faciales y 0/3 en anormalidades del t6-
rax.

Son también caracteristicas comunes: estrabismo
convergente, alteraciones musculo esqueléticas como

% Jas

pie equinovaro, disartria y facies inexpresiva
cuales también fueron evidenciadas en este paciente.

Pocos casos de este sindrome han sido descritos
en la literatura radiolégica®. En el caso presentado
hasta el momento no ha sido posible la realizacion de
estudios radioldgicos como la resonancia magnética
(RMN) y tomografia axial computarizada (TAC).

No obstante, es imprescindible destacar que en estu-

Pie equinovaro bilateral

Neuromusculares

Trastornos de la deglucidn, disartria.

Sindactilia unilateral derecha.

dios radiolégicos previos en pacientes con Sindrome
de Moebius, se ha identificado hipoplasia del tallo ce-
rebral y el hallazgo universal de la completa ausencia
del nervio facial. Algunos autores han concluido que
estas anormalidades soportan la idea de que el Sin-
drome de Moebius es parte de una anomalia global
de la fosa posterior's. En otros estudios de RMN se
encontraron anomalias congénitas de la fosa poste-
rior, incluyendo malformaciones de Arnold-Chiari,
quiste pineal, hipoplasia de cerebelo y ventriculos
asimétricos, hallazgos compatibles con defectos de
desarrollo del rombencéfalo que incluye los nuicleos y
nervios corticoespinales o corticobulbocereberales'”.

En otros estudios imagenoldgicos de TAC y RMN,
fueron observados: depresion del 4to ventriculo, au-
sencia de los coliculos mediales a nivel del puente, au-
sencia de la prominencia del hipogloso, calcificacion
en puente en la region del nicleo abducens. Adicio-
nalmente, Oaunounou y col, describieron ademis la
ausencia de pedunculos cereberales medios en este
sindrome'2.

La etiologia de esta patologia ha sido ampliamente
debatida, siendo atribuido su origen a alteraciones
del desarrollo en el mesodermo o ectodermo embrio-
nario. Igualmente, se ha descrito su asociacién con te-
ratogenos y factores hereditarios'”. Sin embargo en la
actualidad sélo es posible afirmar que este sindrome
es la resultante de diversos factores concomitantes no
bien definidos'® 1.

La mayoria de los casos reportados del Sindrome
de Moebius son de aparicion esporadica, cuyas cau-
sas son desconocidas y a pesar de que en la literatura
consultada exiten mdltiples controversias en lo que
a su etiologia respecta, se han descrito varias teorias
sobre su posible origen®.
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La isquemia fetal transitoria es la teorfa descrita
con mayor aceptacion para explicar el origen de esta
patologia. Se explica, como un defecto del desarro-
llo secundario a un fenémeno disruptivo vascular.
Segtin, los autores que apoyan esta teoria, una alte-
raciéon que provoque cambios en el flujo sanguineo
placentario durante el principio de desarrollo del
feto, puede originar danos en una extension variable
como aplasia o hipoplasia de los nucleos de nervios
craneales como el nervio facial, llevindonos a evi-
denciar las caracteristicas clinicas presentadas en esta
enfermedad'® *°. Se ha propuesto que estos eventos
isquémicos ocurren en zonas avasculares mediales y
paramediales del tronco encefilico y son secuanda-
rias a alteraciones en el flujo de la arteria subclavia
primitiva durante su desarrollo, previo al estableci-
miento de una irrigacién adecuada a nivel del tronco
encefalico por las arterias vertebrales'.

Este sindrome se produce cuando la disrupcion
ocurre en un preciso periodo del desarrollo embrio-
légico, entre la Sta y 8va semana de gestacion. Cual-
quier evento patolégico que perturbe la circulaciéon
durante este periodo critico causara alteraciones en
el tronco cerebral o defectos generalizados del de-
sarrollo. Pocos casos tienen ocurrencia familiar, al-
gunas veces asociados a cambios en el cariotipo. El
por qué los nucleos de los nervios craneales VI y VII
son preferentemente afectados, no ha sido entendido
por completo. Algunos autores, han propuesto que el
embridn es particularmente vulnerable en esta etapa
del desarrollo debido a la ubicacion de los nucleos de
los pares craneales VI y VII, localizados en la region
ventral del rombencéfalo. Ubicacién cercana a la pli-
catura, en una porcién delgada, dilatada del cerebro
con una relativa falta de tejido. Sila flexién es produ-
cida en esta region se provocard una disminucién del
flujo sanguineo®.

El misoprostol induce intensas contracciones ute-
rinas que pueden provocar una reduccion del flujo
sanguineo, responsable de isquemia o hipoxia, que
produce lesion celular endotelial y dafios tisulares.
Produciendo ademds, flexién a nivel del 4rea de los
nucleos de nervios craneales VI y VIL. Del mismo
modo, se puede producir afeccién de otros nervios
craneales y otras malformaciones como parte de este
Sindrome?'.
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