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Las oftalmoplcgias extcrnas tienen una manifestacién c0mt'1n_ la facie dc
Hutchinson caracterizada por: ptosis. torticolis con la cabeza clevada hacia
atras y mirada fija; este aspecto clinico recuerda diversas afecciones
neur0~musculare§ de la musculatura extrinseca ocular detcrminando una
ambigiicdad en la terminologia por la similitud clinica.

La oftalmoplegia externa congénita 0 oftalmoplegia externa familiar
congénita fue descrita por primera \e7. como caso aislado por Baumgartcr en cl
ao 1840 y la forma familiar por Heuck en l879.

Su clinica comprendez

— Bloqueo bilateral dc los globos oculares en posicién inferior.

— .\'0rmalidad en la motilidad intrinseca_ consenando la dinamica pupilar y
la acomodacién.

~ Ptosis bilateral ligera con contractura dc la musculatura frontal.

— Posicién viciosa de la cabcza. ele\ando el mentén.

— Movimicntos nistagniformcs cuando intcnta mover los ojos.

l. (Centre Oftalmologia Barraquer. Barcelona).
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— Test de duccién forzada positiva en todos los campos musculares, sobre
todo a nivel de los rectos inferioresi

— Anomalia de transmisién habitualmenle autosomal y dominante.

~ No progresiva.

— Agudeza visual subnormal.

La etiologia fue discutida; inicialmente se pensé en una posible patologia
neurogénica. bajo la hipétesis de lesiones nerviosas centrales de naturaleza
degenerativa; se describian posibles hipoplasias y aplasias nucleares, esta
patogenia actualmente estzi completamente abandonada.

Algunos autores consideraban que la patogenia podia estar en una lesién
mixta de tipo neuro-muscular, explicando su origen en una displasia del
fasciculo longitudinal posterior antes 0 durante el desarrollo de los miisculos
extraoculares. (Lees 1960).

En la actualidad se considera como una formade miopatia ocular pura, por la
ausencia de sintomatologia nerviosa degenerativa y la existencia de una
integridad anatémica e histolégica en las estructuras nerviosas. por los
frecuenles hallazgos quiriirgicos de anomalias musculares. las cuales pueden
comprender fiorosis, importantes modificaciones de las inserciones, tama0_
trayecto 0 ausencia total del miisculo.

MATERIAL

Se estudian l4 pacientes afectos de oftalmoplegia externa familiar congénita
correspondiendo a 4 familias y 3 casos aislados.

l0. caso. Aislado. Sexo femenino.

A. V. O. D. I00 + l.50 I 0.3
O. l. 85 + l.50 = 0.2

Expl0raz'i0'n 0ftalm0l0'giz'a.

Ptosis bilateral.
Torticolis vertical con memén elevado.
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Ortotropia en mirada hacia abajo. estando inmovilizados los ojos en
esta posicién.

Ninguna alteracién neurolégica.

Operacién realizada.

Retroinsercién dc ambos rectos inferiores.

Hallu:g0s quirL2I'gims.

Fibrosis muscular. incxtensible.

Hislologfa.

Milsculo estriado con abundantc tejido broso circundante.

20. caso.

Familiar autosémica dominame. Preseme en dos generacioncs. ningtm
miembro con retraso ni afeccién neuromuscular. (Fig. l).

1. Padre. 43 aos.

.>
.<
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135 — 3.50 + 9.50 = 0.1
l0 - 5.00 + 9.00 I 0.08

Expl0raz'i0'n 0f!alm0l0'gica.

Ptosis bilateral operada.
Oftalmoplegia.
Queratitis por lagoftalmia.
Cataratas congénitas operadas.

N0 existcn datos dc alteraciones musculares por haber sido operado en
otro servicio. La exploracién neurolégica realizada a los 4l aos de
eda<l fue normal. las pruebas de fatigabilidad normales. cl test dc
Anuclude negativo y la E. M.G. realizada en miisculo alejado del cuello
y cara fuc normal. (Fig 2).

.7. Hijo. 9 aos.

A. v. 0. D. 100 - 3.50 + 4.50 = 0.4
0. l. 40 - 3.00 + 5.50 = 0.5
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Exploracidn uftalmoldgiz-a.

Ptosis bilateral dc 5 mm.
Torticolis vertical con mentén elcvado.
Scgmento anterior y posterior normalcs.
Binocularidadz supresion altcrnantc.

Operaciones realizadas.

Retroinscrcién dc ambos rectos infcriorcs.
Suspension frontal.

Hallazgos quiriirgicos.

Maniobra dc duccion pasiva complctamcntc positiva, logrando clcvar
cl ojo con la traccion solo hasta la linca media.

Insercioncs musculares normalcs.

Histologfa.

Msculo estriado y tejido broso circundantc; la tincion tricromica dc
Massou revcla algiin incrcmento en la fibrosi.»

3. Hijo. 5 aos.

A. V. O. D. 80 + 3.00 = 0.6
O. l. 20 + 3.50 = 0.5

Expl0raci0'n 0f!aIm0l0'gica.

Ptosis bilateral moderada.
Torticolis vertical con menton clcvado.
Segmento anterior y posterior normalcs.
Nistagmus latcnte.
Exotropia alternante.

Operaciones realizadas.

Retroinsercién dc ambos rectos infcriorcs.
Retroinsercion dc ambos rectos latcrales.
Suspension frontal.
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Hallazgos quirzirgicos.

Maniobra dc duccién pasiva, eleva ligeramente sobre la linea media
horizontal.
Inserciones musculares normales.

Histologia.

Fragmento constituido por tejido conectivo denso y grasa or-bitaria con
algo de tejido nervioso, no se observa tejido muscular estriado. (Fig. 3).

30. caso.

Familiar autosémica recesiva.
Dos gcneraciones previas no estén afectos dc ninguna alteracién
neuro-muscular, sc manifiesta en tercera (padre) y cuarta (hija)
generacién.

1. Padre. 30 aos.

A. V. O. D. - 4.00 = 0.2
O. I. - 4.00 = 0.6.

I
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Expl0raci0'n 0f1aIm0I0'gica.

Ptosis bilateral moderada.
Exotropia alternante.
Discinercia en la supraversién. limitada sobre todo el O. l.
Torticolis vertical. con menton elevado.
Bin0cularidad_ no existe suprimc alternado.

Operacidn realizada.

Retroinsercion de ambos rectos laterales.
Tenotomia libre dc ambos rectos infcriores.
No existen mas datos por haber sido operado en 1961. En los examenes
realizados en I986 no se aprecia ninguna variacion a los examenes
anteriores y la exploracion neuro-muscular es normal.

2. Hija. 10 aos.

A. V. O. D. 95 + 3.00 = 0.6
O. 1.80 + 3.00 = 0.5

Expl0raci0'n 0f!aIm0!0'gica.

Ptosis bilateral severa mayor en O. D.
Exotropia alternante:

jando O. D. = 30 dp.
jando O. l. = 45 dp.

Motilidad oeular completamente abolida con enclavamiento de los ojos
en mfraversion.
Maniobra duocion pasiva. no se consigue desplazar los ojos hasta la
linea media.
P. P. C. innito.
Segmento anterior y posterior normales.

Operaciones realizadas.

Retroinsercion de ambos rectos laterales.
Sutura a_|ustable en ambos rectos inferiores.
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Hallazgos quiriirgicos.

Maniobra dc duccion pasiva positiva, no logrando pasar la linea media.
lnserciones musculares posteriores con relacién a la insercion
anatomica y limbo corneal.
R. Lateral. l3 mm del limbo.
R. Medio. 9 mm del limbo.
R. Inferior. l0 mm del limbo. (Fig. 4).
Fibrosis importante con adherencias dc la capsula muscular a la esclera.

Hislologfa.

Tcjido muscular estriado con tejido fibroso circundante.

40. caso.

Familiar autosémica dominante.
Gcncracion previa sin antecedentes, se manifiesta en tres generaciones
sin predominio dc sexo.

1. Padre. 76 aos.

A. V. O. D. s/c. I 0.4
O. l. s/c. = 0.03.

.\. .,~o~ \\
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E.\"pI0ra¢'i0'n ofmlmolcigica.

Ptosis bilateral severa.
Exotropia izquierda.
Oftalmoplcgia bilateral con enclavamiento de los ojos en infraversion:
maniobra de duccion pasiva positi\'a no logrando alcanzar la linen
media horizontal.

Segmento anterior. catarata senil en O. D.

E.\‘pl0raci0'n neuromuscular.

N0 se observan alteraciones sensitivas ni de coordinacion ni de marcha;
las pruebas de fatigabilidad son negativas. Test de Anticude negativo.

No acepta ningtin tipo de tratamiento quirtirgico.

2. Hljo. 51 aos.

A. V. O. D. emétrope I 0.2
O. I. emétrope = 0.2

Expl0raci0'n oftalmo/0'gi<'a.

Ptosis severa.
Torticolis vertical.
Oftalmoplegia con exotropia en infraduccion; maniobra de duccion
pasiva positiva.
Nistagmus pendular simétrico.
Segmento anterior y posterior normal.

Evolucidn.

No nota cambios, las pruebas de fatigabilidad son normales. Test
farmacologico Anticlude negativo.

No acepta ningn tratamiento quirtigico.

3. Hija. 47 aos.

A. V. O. D. emétrope I 0.6
O. l. cmétrope = 0.7
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ExpI0raci0'n 0f!alm0l0'gica.

Ptosis bilateral residual operada.
Oftalmoplcgia: exotropia alternante.
Segmento anterior y posterior normal.

Exploracidn neuromuscular normal.

Ev0luci0'n.

Fue operada en otro centro médico, no se aprecian cambios (Fig. 5).

‘§~ "‘Y

¢‘."

4. Hijo. 43 aos.

A. V. O. D. emétrope. I 0.4
O. l. 90 + 2.50 = 0.2

Exploracidn oflalmoldgica.
Ptosis bilateral severa.
Torticolis vertical con menton elevado.
Exotropia izquicrda.
Oftalmoplegia bilateral con enclavamiento de los ojos en infraversion
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Exploracidn neuromuscu/ar normal.

Operaciones realfzadas.

Retroinsercion dc ambos rectos laterales.
Miotomia libre de ambos rectos inferiores.
Limpieza dc adherencias capsulares en rectos superiores y reseccion dc
ambos rectos superiores.

Hallazgos quirtirgicos.

lnsercion muscular posterior.
R. Lateral a l3 mm del limbo.
R. lnferior a ll mm del limbo.
R. Superior a l0 mm del limbo.

El musculo oblicuo superior tiene la insercion escleral en el musculo
recto superior en el reborde nasal.

5. Hzja. 39 aos.

A. V. O. D. - 0.50 I 0.4
O. l. emétrope = 0.5.

Exploration oftalmoldgica.

Ptosis bilateral severa.
Oftalmoplegia bilateral, maniobra de duccion pasiva positiva,
sobrepasando ligeramente la linea media horizontal.
Segmento anterior y posterior normal.

Expl0raci0'n neuromuscular normal.
Operaciones realizadas.

Miotomia libre de ambos rectos inferiores.
Suspension frontal.

Hallazgos quirtirgicos.

Fibrosis muscular; adherencias fibrosas de la vaina muscular a esclera y
C0l'l_]Ll|'1IlV.
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Hislo/ogia.

Tejido conectivo denso y grasa orbitaria, fibras aisladas de mtisculo
estriado.

6. Hi/'0. 31 aos.

A. V. O. D. 40 - 2.00 = 0.l
O; l. IO - l.50 +1.00 I 0.3.

Expl0raci0'n oflalmo/0'gica.

Ptosis bilateral relativa.
Torticolis vertical con menton elevado.
Oftalmoplegia bilateral, los ojos en hipotropia; nistagmus en resorte.
Segmento anterior y posterior normales.
No acepta ningtm tratamiento quirrgico.

7. Nielos.

3 aos, varon.
2 aos. varon.
2 a0s_ varon.

. C350.

Familiar autosomico recesivo.
Una generacion previa conocida; no hay afeccién neuromuscular, se
manifiesta en segunda (madre) y tercera (hija) generacion.

1. Madre. 39 aos.

Es tratada y operada en otro centro hospitalario.
No existen datos oftalmoneurologicos.
A la exploracion destaca la presenciade una ptosis bilateral residual
mayor en parpado izquierdo.
Oftalmoplegia con predominio izquierdo y endotropia alternante e

hipotropia izquierda. N0 se observan alteraciones sensitivas ni de la
coordinacion. N0 hay atroas musculares y las pruebas dc fatigabilidad
son negativas. (Fig. 6).
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2. Hija. 12 arias.

A. V. O. D. - 2.00 I 0.4
O. l. - 6.00 = 0.2.

ExpI0raci0'n 0ftalm0l0'giz'a.

Ptosis bilateral.
Torticolis vertical con menton elevado.
Oftalmoplegia bilateral con enclavamiento dc los ojos en infraversion.
Segmento anterior normal.
Segmento posterior miope.
Nistagmus de fijacion que aumenta su frecuencia al intentar la
supraversion.

Expl0ra<'i0'n neuromuscular.

Normal.

Operaciones realizadas.

Maniobra dc duccion pasiva positiva no logrando el desplazamiento
vertical de los globos oculares.
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Miotomia librc de ambos rectos inferiores y conjuntiva sin reponer.
Reseccién dc ambos rectos superiores.

Hallazgos quirzirgicos.

lmportante fibrosis muscular con adhercncias capsulares a conjuntiva y
esclera.
lnsercién escleral en el cuadrante nasal dc ambos oblicuos superiores
por un tendén fino corto y broso. (Fig. 7).

60. caso. Aislado.

N0 existe ‘ningn anteccdente dc afeccién neuromuscular y psic0mo-
tora en dos generaciones.

Mujer. 16 anos.

A. V. O. D. 40 - 2.00 = 0.2
O. I. I60 - 2.50 = 0.3

Exploracidn oflalmoldgica.

Ptosis bilateral relativa.
Torticolis vertical con menton elevado.
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Oftalmoplegia bilateral e hipotropia.
Nistagmus rotatorio al intcntar la supraversién.
Segmento anterior y posterior normales.

Exploracidn neuromuscular normal.
Operaciones realizadas.

Tenectomia libre de ambos rectos inferiores.

Hallazgos quinirgicos.

Rectos superiores hipoplasicos y con la insercién escleral en el sector
nasal, en O. D. a l.30 h. y en O. l. a 10.30 h. (Fig. 8).

r% ;..»
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70. caso. Aislado.

Padres sanos sin afecciones neuromusculares y tres hcrmanos
normales.

Varén dc 6 aos con retraso psiquico.

A. V.
No colabora para ser valorado.
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Exp/0raci0'n oftalmoldgica.

Ptopsis bilateral rclativa.
Oftalmoplegia con cstrabismo convergente.
Torticolis con mentén clevado.
Nistagmus pendular quc aumenta su frecuencia al intentar la
supraversién.

Explorac'i0'n neuromuscular.

N0 se observan atrofias musculares.
Marcha normal.

Operac'1'0'n rea/izada.

Sutura ajuslable en ambos rectos inferiores.
Retroinsercién de ambos rectos medios.

Hal/azgos quirzirgicos.

lnsercioncs musculares muy posteriores.
lmportante fibrosis muscular sobre todo en los rectos inferiorcs.

Hisrologfa.

Sc aprecia la existencia dc tcjido muscular estriado, alguna fibra lisa
con abundante tcjido fibroso circundantc.

CONCLUSION

Del estudio realizado en l4 pacientes se puede afirmar que la afcccién cs una
Oftalmopatia Congénita dc transmisién hereditaria autosomal dominante, no
ligada al sexo. dc carécter no progresivo, confundida frccuentemcntc con
procesos miogénico-progresivos.

Los resultados quirurgicos por lo general son mediocres por la importantc
fibrosis muscular dcmostrada histolégicamente y las frecuentcs alteraciones
tcratolégicas halladas en la musculatura extrinseca ocular.
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