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“ANOFTALMIA BILATERAL CONGENITA: A PROPOSITO DE UN CASO
CLINICO”

RESUMEN

Introduccion: La anoftalmia bilateral congénita es la ausencia de tejido ocular dentro de
las dos cavidades orbitarias, debido a la ausencia de ambos 0jos, se caracteriza por la falta
de estimulo visual prenatal y postnatal que puede presentarse como parte de un sindrome
o de manera aislada; su etiologia no es especifica, entre las cuales estan las alteraciones
cromosomicas, monogénicas y factores ambientales.

Objetivo: Describir un caso clinico poco frecuente de anoftalmia bilateral congénita
Materiales y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo, presentacion de un caso clinico
de anoftalmia bilateral congénita

Resultados: se presenta el caso de un paciente masculino de 5 meses de edad, nacido a las
38.2 semanas de gestacion de una madre primigesta de 25 afios de edad por parto
cefalovaginal sin complicaciones, la cual no refiere antecedentes patoldgicos personales,
familiares o factores ambientales que se asocien a la malformacion, dentro de su historial
prenatal, se reportan 2 ecos sin novedades, prescripcion de multivitaminas e
inmunizaciones completas.

Conclusiones: la anoftalmia congénita bilateral es la ausencia completa de los globos
oculares en las orbitas y su diagnostico debe ser cuidadosamente diferenciado de la
microftalmia y establecer si su presentacion es aislada o como parte de un sindrome, el
diagnéstico prenatal se establece con una historia clinica minuciosa que evalué posibles
antecedentes y factores de riesgo que puedan influir en la presentacion de esta patologia;
ademds de estudios de imagen como ultrasonido y principalmente tomografia
computarizada de orbita y craneo. El tratamiento se establece después de un analisis
individualizado de las necesidades y caracteristicas del paciente, buscando disminuir las
afecciones subsecuentes a esta malformacion.

PALABRAS CLAVES: ANOFTALMIA, ANOFTALMIA CONGENITA,
MALFORMACIONES OCULARES, PROTESIS OCULARES



“BILATERAL CONGENITAL ANOPHTHALMIA: REGARDING A CLINICAL CASE.”

ABSTRACT:

Introduction: Congenital bilateral anophthalmia is the absence of ocular tissue within the
two orbital cavities, due to the absence of both eyes, it is characterized by the lack of
prenatal and postnatal visual stimulation that can occur as part of a syndrome or in an
isolated manner. ; its etiology is not specific, among which are chromosomal, monogenic
alterations and environmental factors.

Objective: To describe a rare clinical case of bilateral congenital anophthalmia.
Materials and methods: Retrospective descriptive study, presentation of a clinical case of
congenital bilateral anophthalmia.

Results: the case of a 5-month-old male patient is presented, born at 38.2 weeks of
gestation to a 25-year-old primigravid mother by cephalovaginal delivery without
complications, who does not refer to personal, family pathological history or
environmental factors. that are associated with the malformation, within her prenatal
history, 2 echoes without news are reported, prescription of multivitamins and complete
immunizations.

Conclusions: bilateral congenital anophthalmia is the complete absence of the eyeballs in
the orbits and its diagnosis must be carefully differentiated from microphthalmia and
establish if its presentation is isolated or as part of a syndrome, the prenatal diagnosis is
established with a clinical history. thorough evaluation of possible antecedents and risk
factors that may influence the presentation of this pathology; In addition to imaging
studies such as ultrasound and mainly computed tomography of the orbit and skull. The
treatment is established after an individualized analysis of the needs and characteristics
of the patient, seeking to reduce the conditions subsequent to this malformation.
KEYWORDS: ANOPHTHALMIA, CONGENITAL ANOPHTHALMIA, OCULAR
MALFORMATIONS, OCULAR PROSTHESES
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INTRODUCCION

La Anoftalmia representa aproximadamente el 4% de causas de ceguera congénita y se
define como una condicidn en la que no existe tejido ocular dentro de la cavidad orbitaria,
ya sea de forma unilateral o bilateral. La anoftalmia bilateral congénita (CBA) es la
ausencia de ambos 0jos que se caracteriza por no haber recibido nunca algin tipo de
estimulo visual prenatal o posnatal (1). Suele presentarse de manera aislada (menos
frecuente) o asociada a otro tipo de malformaciones principalmente cardiacas, musculo
esqueléticas o del sistema nervioso central (forma sindrémica). Embrionariamente
aparece entre la cuarta y séptima semana intrauterina por un defecto en el desarrollo del
neuroectodermo, las causas a las que se le asocian son: duplicaciones, deleciones y
translocaciones cromosdmicas; causas monogénicas donde se ve implicado el gen SOX2
del cromosoma 3026.3-927; y factores ambientales dentro de los cuales se describen las
infecciones durante el embarazo por rubeola o toxoplasma, consumo de alcohol, tabaco
o algun tipo de droga(2)(3)(4). Esta patologia tiene una prevalencia general estimada de
3 por cada 100 000 nacidos vivos y de 30 por cada 100 000 nacidos vivos asociadas a
otras mal formaciones(5). Es menos frecuente en paises desarrollados, mientras que en
paises donde existe alto indice de pobreza se reportan cifras de incidencia de 1 hasta 167
casos por cada 1 000 nacidos vivos(6)

La importancia del estudio se da por la baja presentacidn de casos de anoftalmia bilateral
congénita sin asociacion a algun tipo de sindrome o afeccién neuroldgica a nivel mundial.
En ecuador no existen reportes de casos publicados sobre este tema.

La ausencia congénita del ojo es la posible causa de una hipodesarrollo orbitario que
como consecuencia produce deficiencias progresivas del desarrollo facial y palpebral, los
cuales se han visto méas marcados en la anoftalmia bilateral congénita. En una media de
64% de pacientes, se han informado de sistemas extraoculares afectados entre los mas
frecuentes estd la region craneofacial, malformaciones en cara, oido, cuello y
extremidades. Ademas de alteraciones funcionales, fisicas y psicologicas que dificultan
el tratamiento y disminuyen la calidad de vida del paciente (7)(8).

La etiopatogenia de la anoftalmia se la puede clasificar en base a sus posibles causas, asi
tenemos:

e Primaria: falla del desarrollo de las fosas dpticas
e Secundaria: supresion del tubo neural
e Consecutiva: existe una degeneracion una vez formada la vesicula.



Los efectos estructurales de la anoftalmia en el cerebro humano medidos mediante
estudios de imagen han demostrado una reduccidén del tamafio del nucleo geniculado
lateral (NGL) el cual es el centro visual del tdlamo, produciéndose un recableado
subcortical en el nicleo geniculado medial, la principal diferencia a nivel cortical es un
aumento de grosor de la cinta cortical a orillas del surco calcarino por proyecciones de
origen subcortical o de la corteza sensorial primaria aumentando la poblacion de fibras
cruzadas dentro de las radiaciones Opticas, ademas, la perdida de entrada del NGL debido
a la luz o estimulacién retiniana podrian ser las causas de la falla de maduracién en la
corteza lo que explica el aumento de grosor de la cinta cortical un hallazgo comun entre
personas con ceguera congénita (9).

En cuanto a la clinica de la BCA podemos mencionar que los parpados, musculos
extraoculares, sistema lagrimal y la 6rbita no dependen del desarrollo de la vesicula éptica
por lo que estas estructuras podrian desarrollarse con un bajo grado de compromiso, es
decir; orbita con hendidura palpebral y parpados pequefios, fondos de saco poco
profundos y los conductos lagrimales pueden o no presentarse lo que justificaria aquellos
casos de anoftalmia en los que hay una baja produccion de lagrimas por un inexistente
estimulo del globo ocular (5)

El diagnostico del anoftalmos debe realizarse en las primeras dos semanas de vida para
descartar enfermedades sistémicas y buscar su posible etiologia para lo cual se requiere
una atencién integral de disciplinas como oftalmologia, neonatologia, genética e
imagenologia que orienten los estudios para una evaluacién y tratamiento adecuado. Los
estudios mas utilizados para el diagnostico son: la ultrasonografia ocular, la Tomografia
Axial Computarizada (TAC) y la Resonancia Magnética Nuclear (RMN) la cual cuenta
con alto grado de especificidad e inocuidad para el rango pediatrico, haciendo de esta, el
examen de eleccidn ante las malformaciones congénitas relacionadas al sistema nervioso
central (4).

El desarrollo posnatal que se da entre los 3 y 5 afios de vida produce mas del 90% de
expansiéon del segmento posterior, por lo que la deteccion junto con el tratamiento
adecuado y precoz de la anoftalmia ayudaria a conseguir un mejor resultado por la
estimulacion temprana de la érbita. Ningln tratamiento se encamina a restaurar la vista o
a crear un nuevo 0jo, sino que busca estimular el desarrollo del volumen orbitario para
evitar malformaciones consecuentes, ademdas de impedir el cierre de la hendidura
palpebral y conseguir un adecuado crecimiento facial. Los métodos de tratamiento pueden
ser quirargicos (intervenciones complicadas) o clinicos (8). El tratamiento clinico debe
darse dentro de las primarias semanas de vida con la insercion de un conformador
progresivamente agrandado, con el fin de mejorar el tamafio de la fisura palpebral, el
fornix conjuntival y los tejidos blandos de los parpados proporcionando espacio en el



fornix para una futura protesis. La cirugia debe realizarse alrededor de los 3 afios de vida
y busca estimular el desarrollo orbitario (13).

Objetivo general
Describir un caso clinico poco frecuente de anoftalmia bilateral congénita
Objetivos especificos
e Realizar una revisién bibliografica sobre la anoftalmia bilateral congénita y sus
principales factores de riesgo
e Indagar sobre los métodos diagndsticos y posibles tratamientos de la Anoftalmia
bilateral congénita

MATERIAL Y METODOS:
Estudio descriptivo retrospectivo, presentacion de un caso clinico de anoftalmia bilateral
congénita

RESULTADOS:

Descripcion del caso clinico

Paciente masculino de 5 meses de edad, nacido por parto normal de una madre primigesta
de 25 afios a las 38 semanas 2 dias de gestacién. Al examen fisico del nacimiento,
presentd un peso de 2415 gramos, perimetro cefalico de 34 cm al nacer y APGAR de 8 al
minuto, de 9 a los 5 minutos, no se evidencié anomalias neuroldgicas o facies dismérficas
asociadas, a la palpacién no se detecto la presencia de globos oculares en las orbitas, los
exdmenes del sistema motor y auditivo fueron normales (Figura 1). No tiene antecedentes
patolégicos familiares de importancia. La madre recibi6 atencién durante el embarazo en
el centro de salud de Salcedo donde se le realizaron 2 ecos prenatales con reporte normal
y prescripcion de &cido fdlico. No menciona antecedentes de infecciones como
toxoplasma o rubeola, consumo de farmacos teratogénicos o exposicion a agentes nocivos
durante el embarazo. El paciente fue remitido al Hospital pediatrico Baca Ortiz para una
evaluacion mas profunda donde le realizaron tomografia computarizada y confirman
diagnéstico de anoftalmia bilateral congénita y se discute un posible tratamiento a futuro
en base al desarrollo y necesidades del mismo. Al momento el paciente presenta un peso
de 6.520 gramos (puntuacion Z de peso para la edad: Z-1), talla de 59.8 cm (puntuacion
Z de talla para la edad: Z-2), perimetro cefalico de 41.8 cm (puntuacién Z de perimetro
cefalico para la edad: Z0), perimetro abdominal de 39.5 y toracico de 42 cm. No se
evidencia algun tipo de malformacion o facies dismorficas que puedan relacionarse con
algun sindrome. Desarrollo neurolégico sin alteracidn aparente, la madre menciona que
su desarrollo ha sido normal dentro de lo que cabe hasta el momento.



Fig. 1: Paciente con anoftalmia 1

DISCUSION

Kreshnike define a la anoftalmia como la ausencia de restos oculares visibles y la
inexistencia de estructuras oculares y tejidos neuroectodérmicos dentro de los alveolos
con la particularidad de que nunca han experimentado estimulacién visual prenatal o
posnatal, estd intimamente asociada a causas genéticas y familiares sin embargo el caso
expuesto no tiene asociacién a ninguna de estas etiologias y existe un numero nulo de
casos reportados en Ecuador sinembargo el caso expuesto cumple con la definicidn de la
misma (10). Los factores ambientales implicados en la anoftalmia son las infecciones
adquiridas en el embarazo, exposicién a talidomida, deficiencia de vitamina A por parte
de la madre, exposicion a la radiacién gestacional, abuso materno de solventes, madres
mayores de 40 afios, partos multiples y recién nacidos con bajo peso, ninguna de estas
caracteristicas estuvo asociadas al caso durante o después del embarazo (11)(12).

Rojas en su publicacion menciona que la ausencia del ojo es la razon principal del
hipodesarrollo orbitario, la carencia de parpados y de saco conjuntival dada por la falta
de estimulo para el desarrollo de las mismas, en el caso expuesto, no hay evidencia de
malformaciones adyacentes a la drbita sin embargo el tamafio del parpado es visiblemente
anormal (13).

La anoftalmia generalmente se presenta como parte de un sindrome con multiples
malformaciones, entre los mas frecuentes estan el sindrome de Goldenhar y el de
Hallerman Streiff, los cuales ademas presentan, malformaciones auriculares,
mandibulares, vertebrales y pelo escaso; anomalias de los dientes, cambios degenerativos
de la piel y baja estatura respectivamente. Cervantes clasifica a la anoftalmia en primaria,
a aquella que es una completa ausencia de globo ocular aunque el parpado, conjuntiva y
lagrimal estén presentes; secundaria, en la que el parpado inicia su desarrollo pero por
algin motivo se detiene y existe un tejido residual en la orbita y finalmente como
anoftalmia degenerativa cuando el ojo inicio su formacidn y se degenera, generalmente
secundario a una irrigacion escasa, la anoftalmia del paciente expuesto se lo categorizo
como anoftalmia primaria por sus caracteristicas (3)(14).



Entre los examenes para el diagnostico prenatal esta el ultrasonido que es capaz de
detectar la anoftalmia, sin embargo su aplicacion es hasta el segundo trimestre, los
ultrasonidos de tercera y cuarta dimensién son los mas recomendados para observar los
ojos del bebe en el embarazo; la amniocentesis es un estudio Gtil a partir de las 14 semanas
de gestacion y permite analizar e identificar defectos bioquimicos, cromosémicos o del
tubo neural, sin embargo el caso de anoftalmia analizado no tiene relacion etioldgica
cromosOmica o bioquimica. Martinez refiere que la tomografia computarizada de orbita
y craneo puede demostrar la presencia de atrofia en zonas del cerebro que pueden
relacionarse con el defecto que produce la ausencia ocular, en el presente, el examen de
imagen complementario en el diagnostico fue la Tomografia, la cual reporto la ausencia
total de tejido ocular(5)(3)(15).

Bridge y Watkins refiere en un andlisis de sustancia blanca que existe un volumen menor
en los casos de anoftalmia en relacion con los controles de las personas videntes en la
regién del quiasma y tracto dptico. Se presenta una contradiccion al haber una
disminucion de la integridad y por otro lado los tractos de conectividad entre el talamos
y la corteza occipital estaban intactos, sin disminucién de volumen o fuerza (9)(16).

Es importante recalcar que en los controles y ecografias prenatales que se realiz6 la madre
del paciente expuesto, ninguno reporto anomalias o ausencias estructurales de ningun
tipo.

CONCLUSIONES:

La anoftalmia es el termino cuya definicidn es la ausencia total del ojo, se considera una
entidad muy rara y representa una falla de la vesicula 6ptica primaria. Se debe tener en
cuenta los factores de riesgo que cada paciente presenta, antecedentes familiares,
controles prenatales, habitos maternos antes y durante la gestacién. De acuerdo a la
revisidn bibliografica que se realiz6 no se encontré una predileccidn de género, pero si
existe mayor prevalencia de enfermedad bilateral y el 25% del total de casos reportados
estan asociados a algun sindrome. El diagnéstico debe ser inmediatamente después del
nacimiento con el fin de buscar otras patologias asociadas mediante un examen fisico y
clinico completo, la prueba de imagen de eleccidn es la resonancia nuclear magnética por
su alto grado de especificidad en pediatricos.

En los casos de anoftalmia sin otra enfermedad asociada, es importante realizar un
seguimiento continuo para analizar el desarrollo facial y la posibilidad de un tratamiento
quirargico a largo plazo. Los pacientes con anoftalmia bilateral pueden lograr una buena
estética incluso con un crecimiento orbitario insuficiente porque existe una asimetria
similar en ambos lados.
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