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CASO CLIiNICO

Sindrome de Moebius. Reporte de caso

Moebius syndrome. Case report

Alejandro Ramirez-Izcoa!, Luis Sanchez-Sierra', Katherine Rivas-Sevilla', Douglas Varela-Gonzalez?>, Ramén Alvarenga’

Resumen

Summary

Introduccién: el sindrome de Moebius es una
paralisis congénita del VIl par craneal que puede
asociarse a la afectacion de otros nervios craneales.
Se presenta como trastorno del desarrollo con
debilidad facial congénita, no progresiva y estrabismo
convergente con limitacién de la abduccién de uno o
ambos ojos, estas caracteristicas se atribuyen a la
aplasia del sexto y séptimo par craneal. La prevalencia
se estima en 1/250.000 nacidos vivos con igual
incidencia en ambos sexos.

Objetivo: documentar el diagndstico y la evolucion de
un paciente con sindrome de Moebius.

Caso clinico: paciente masculino de 14 meses de
edad, hondureno, al examen fisico presento: fascies
no expresivas, estrabismo convergente, escaso
parpadeo, baja implantacién de pabellones
auriculares, micrognatia, labio superior en carpa,
intenta sonreir con leve contracciéon de la comisura
labial, pie equino varo bilateral. Se diagnostico
sindrome de Moebius y brind6 consejeria genética a
padres y terapia de rehabilitacién y estimulacién del
lenguaje.

Discusién: el sindrome de Moebius es una
enfermedad poco comun, el reconocimiento de esta
es importante debido a que su etiologia,
complicaciones y tratamiento se encuentran en
constante estudio. Por sus secuelas cognitivas es una
enfermedad que precisa manejo multidisciplinario.

Palabras clave: SINDROME DE MOEBIUS

Introduction: Moebius syndrome is a congenital
paralysis of the VII cranial nerve and may be
associated with the involvement of other cranial
nerves. It presents as a developmental disorder with
congenital, non-progressive facial weakness and
convergent strabismus with limited abduction of one or
both eyes, these characteristics are attributed to the
aplasia of the sixth and seventh cranial nerves.
Prevalence is estimated at 1 / 250,000 live births with
equal incidence in both sexes.

Objective: to document the diagnosis and evolution of
a patient with Moebius Syndrome.

Case report: a 14-month-old patient, male, Honduran,
on physical examination presented: non-expressive
facies, convergent strabismus, poor blinking, low
implantation of auricular pavilions, micrognathia, upper
lip in carp, while trying to smile presented slight
contraction of the labial commissure and bilateral varus
equine foot. He was diagnosed with Moebius
Syndrome, genetic counseling was provided to the
parents and the patient received rehabilitation therapy
and speech stimulation.

Discussion: Moebius syndrome is an uncommon
disease, recognition of this syndrome is important
because its ethiology, complications and treatment are
in constant study. Due to the cognitive sequelae, it is a
disease that requires multidisciplinary management.
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Introduccion

El sindrome de Moebius fue descrito por el neurdlogo ale-
man profesor Paul Julius Mdbius que entre 1888 y 1892
colecciond y describi6 43 casos'", es una paralisis congé-
nita del VII par craneal que puede asociarse a la afectacion
de otros nervios craneales. Se presenta como trastorno
del desarrollo con debilidad facial congénita y no progre-
siva, y estrabismo convergente con limitacion de la abduc-
cién de uno o ambos ojos, caracteristicas atribuidos a la
aplasia del VIy VII par craneal®*.

Otros nervios craneales también podrian verse afec-
tados en menor frecuencia como el VI, X y XII (5’6), enel
caso de VI par la afectacion de este puede producir im-
posibilidad de efectuar la mirada lateral y estrabismo
convergente. El compromiso del X y XII nervio craneal
puede asociarse a la presencia de disartria, dificultad en
la movilidad de la lengua (afectacion del nervio XII) o
del paladar (nervio X). Los principales problemas se dan
al pronunciar palabras que necesitan un movimiento
normal de ambos labios como son los sonidos con las le-
tras P, B, M, y sonidos que requieren friccion de la len-
gua contra el paladar, sonidos R, FR, PR,

La falta de criterios diagndsticos estandarizados di-
ficulta la evaluacion clinica, la determinacion del pro-
noéstico y el andlisis genético de estos pacientes; por lo
que un grupo de médicos ¢ investigadores en el 2007 de
la Fundacién “Sindrome de Moebius”, definio criterios
diagnoésticos minimos para el sindrome de Moebius cla-
sico: debilidad facial congénita unilateral o bilateral, no
progresiva y abduccion limitada del ojo”*.

Los pacientes con sindrome de Moebius tienen ha-
llazgos clinicos que también pueden ocurrir en otras
condiciones o diagnosticos diferenciales, dificultando a
veces diagnosticar correctamente a un individuo. El sin-
drome de Moebius clasico se manifiesta con déficit de
abduccion, mientras que el sindrome de Moebius atipico
con mirada vertical limitada con o sin exotropia de posi-
cion primaria®. Los pacientes con anomalias de las ex-
tremidades u otras caracteristicas combinadas con para-
lisis facial o secuestro limitado (pero no ambos), a me-
nudo son diagnosticados como sindrome de Moebius;
también debe diferenciarse del sindrome de Moebius a
los pacientes con paralisis facial congénita que tienen un
diagnostico coincidente de exotropia (presente en
1%-2% de la poblacion general)®?.

Laprevalencia se estima en 1/250.000 nacidos vivos
con igual incidencia en ambos sexos, la mayoria de los
casos son esporadicos, pero los casos con antecedentes
familiares representan aproximadamente el 2% de todos
los casos que han sido documentados'?.

Debido a que se trata de un sindrome poco frecuente
y poco reportado, actualmente en estudio, el objetivo de
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este articulo es documentar el diagnostico y la evolucion
de un paciente con sindrome de Moebius. Debido que el
diagndstico clinico preciso ayuda a proporcionar a los
pacientes y familiares informacion precisa sobre el pro-

Je] . . 8
nostico y asesoramiento genetlco( ).

Caso clinico

Paciente de 14 meses de edad, masculino, hondurefio,
producto de la segunda gesta de una mujer de 27 aflos
de edad a la cual se le realiz6 cesarea debido a fisura
pélvica; embarazo de 37 semanas de gestacion, Apgar
de 8 y 9 al primer y quinto minuto respectivamente,
peso al nacer de 2,3 kg, talla de 44 cm y perimetro cefa-
lico de 33 cm.

Madre afirma exposicion arayos X durante el primer
trimestre del embarazo y niega consumo de alcohol, tali-
domida, misoprostol o benzodiazepinas. El paciente
presenta antecedente de tenotomia bilateral del tendon
de Aquiles y del aductor del hallux por pie equinovaro
bilateral a los 6 meses de edad y una convulsion febril a
esta misma edad, clonica y luego tdnica generalizada de
aproximadamente un minuto; es la Uinica vez que ha
presentado convulsiones.

Al examen fisico paciente dolicocéfalo, con fascies
no expresivas, estrabismo convergente, escaso parpa-
deo, seguimiento visual y auditivo presente, epifora, ba-
ja implantacion de pabellones auriculares, micrognatia,
labio superior en carpa, paladar blando y lengua sin alte-
raciones, succiona bien, intenta sonreir con leve con-
traccion de la comisura labial. Atrofia leve de los
musculos los miembros inferiores, pie equino varo bila-
teral (figura 1).En relacion al desarrollo psicomotor se
encontr6 retraso en el sostén cefalico hasta los 4 meses
de vida y actualmente con 14 meses no camina, solo
gatea. En cuanto a la comunicacion y lenguaje el
paciente pronuncia pocas palabras para su edad.

El ultrasonido transfontanelar a los 4 meses de vida,
reportd ventriculomegalia moderada tipo exvacuo con
ensanchamiento del espacio subaracnoideo bifrontal.

Se consulto con el servicio de genética y se diagnos-
tico: sindrome de Moebius. Se refirid al servicio de neu-
rologia pediatrica a los 6 meses de vida, imagen de reso-
nancia magnética (IRM) cerebral mostré hemisferios
cerebrales con cierta disminucion de volumen, con pro-
minencia de las circunvoluciones, mayor profundidad y
amplitud de los surcos cerebrales con subsiguiente en-
sanchamiento exvacuo del espacio subaracnoideo a ni-
vel bifrontal, dilatacion moderada asimétrica de los ven-
triculos laterales y el tercer ventriculo, compatibles con
atrofia corticosubcortical leve a moderada, predominan-
te en los 16bulos frontales y temporales; hay moderado
ensanchamiento de la cisterna magna y disgenesia del
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Figura 1. Pie equino varo bilateral.

cuerpo calloso. Disminucion del volumen del puente y
el bulbo (figura 2).

Se consulté con el servicio de ortopedia pediatrica
quienes afirman poca tendencia al aducto bilateral de
miembros inferiores posterior a la cirugia e indican uso
de zapatos ortopédicos durante el dia y barra de abduc-
cion por lanoche. Actualmente el paciente recibe terapia
de rehabilitacion y estimulacion tempana del lenguaje
por medio de la identificacion de objetos, animales, per-
sonas; del motor grueso estimulandolo a caminar con
apoyo y motor fino por_medio de actividades como
construccion de torres de cubos, destapar y tapar objetos
y aplaudir, entre otras.

Discusion

El sindrome de Moebius es un trastorno polimalformativo
que provoca defecto principalmente en el nervio facial
(VII nervio craneal) y nervio abducens (VI nervio cra-
neal), su fenotipo es variable e incluye defectos congénitos
orofaciales y de las extremidades" ", pueden ser de tipo ter-
minal y transversal'® Este paciente presento fascie no ex-
presiva y escaso parpadeo secundario a lesion del nervio
facial, estrabismo convergente bilateral secundario a le-
sion del nervio abducens; entre los defectos orofaciales
presentd baja implantacion de pabellones auriculares, mi-
crognatia y labio superior en carpa, con malformacion en
extremidades inferiores como pie equino varo.

En Estados Unidos la frecuencia oscila entre 0,002
%-0,0002 % del total de nacimientos. En una encuesta
nacional realizada en Holanda entre 1996 y 1998, deter-
mino la prevalencia del sindrome de Moebiusde al me-
nos 0,002% de los nacimientos, es decir cuatro casos por
cada 189.000 recién nacidos"*'*. Espaiia ha reportado
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Figura 2. A) Dilatacion de los ventriculos laterales.
B) Atrofia corticocortical bifrontal. leve a moderada.
C) Disgenesia del cuerpo calloso. D) Moderado
ensanchamiento de la cisterna magna.

una incidencia de 1 caso por cada 115.000 nacidos vivos
al aiio"”. En 2007, la Fundacion del Sindrome de Moe-
bius estimo que 2.000 personas en todo el mundo tienen
esta condicion"*'®. En las bases de datos revisadas a ni-
vel nacional y regional no se encontrd datos epidemiolo-
gicos sobre este sindrome.

En el mecanismo fisiopatolégico se han propuesto
dos teorias: la genética y la isquémica. En la teoria gené-
tica aunque en la mayoria de los casos es esporadico, al-
gunos autores la postulan, Dotti y colaboradores descri-
bieron evidencias de herencia autosdémica dominante en
dos familias''".

Por lo tanto, se ha documentado patrones de herencia
autosdmico dominante, y ligado al X recesivo, y se ha
propuesto un locus localizado en el cromosoma 137,
otras regiones identificadas en diferentes familias que
son portadoras de la enfermedad tienen alteraciones en
los locus 3q21, 13q12.2 1y 1p22.8,9".

La teoria isquémica o vascular establece una insufi-
ciencia vascular que afecta a estructuras irrigadas por la ar-
teria subclavia primitiva entre la sexta y octava semana de
gestacion"'¥, esto provoca muerte neuronal en los niicleos
del VI y VII nervio craneal"”. Algunos autores proponen
que la insuficiencia vascular se desencadena por una serie
de factores como la ingesta de talidomida, benzodiazepi-
nas, alcohol y especialmente misoprostol®>** En el pre-
sente caso se interrog6 a la madre del paciente sobre la in-
gesta de cualquier medicamento durante el embarazo y ne-
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g0 toda posibilidad sobre este factor de riesgo, asi como
antecedentes familiares de la enfermedad.

Los estudios anatomopatologicos han demostrado
una hipoplasia nuclear de los nervios VIy VII, lo que su-
giere la malformacion del tronco encefalico™ Puede su-
gerir la participacion de las estructuras motoras oculares
en el mesencéfalo, incluyendo los nervios o nucleos
oculomotores, los supranuclearesverticales®. Adicio-
nalmente se postula que laregresion de la arteria primiti-
va del trigémino, que irriga el cerebro posterior antes de
la generacion de la arteria vertebral o basilar, puede
afectar el desarrollo de los nucleos del nervio'".

Estos pacientes no presentan afectacion en su de-
sempefio intelectual, por lo que la correccion de la mar-
cada desviacion en edades tempranas no solo influye en
lograr un mejor desarrollo visual, sino que también es
una intervencion favorable en su mejor desempefio e in-
tegracion social®". En este paciente no se puede evaluar
un retraso intelectual debido a su edad, pero podemos
evaluar su desarrollo psicomotor y present6 retraso en el
sostén cefalico hasta los 4 meses de vida y actualmente
con 14 meses no camina, s6lo gatea, evento que se atri-
buye al pie equino varo, pero que influye en un retraso
del desarrollo de motor grueso. El sindrome de Moebius
es una enfermedad poco comin, su reconocimiento es
importante debido a que su etiologia, complicaciones y
tratamiento se encuentran en constante estudio. Por sus
secuelas cognitivas es una enfermedad que precisa
manejo multidisciplinario.
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