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Anoftalmia en Tres Hermanos. Reporte de Caso.

RESUMEN

La anoftalmia bilateral es una entidad poco frecuente1, Es un defecto raro en el cual faltan uno o ambos
globos oculares o se encuentran en estado rudimentario. Puede haber ausencia congénita de cualquier estructura
ocular, o suspensión del desarrollo, al grado en que sólo hay demostración histológica.

Casi siempre existen los párpados, y a menudo, están adheridos a nivel de los bordes, pero pueden separarse.
La anoftalmia se asocia con una alteración cromosómica en el gen SOX2 ó por depleción 20–bp principalmente2.
La incidencia aproximada es de 1:10,000. Lo que nos obliga a reportar los casos para aumentar los reportes de la

literatura y así posteriormente analizar la experiencia acumulada en relación a diagnóstico, tratamiento y pronóstico del
padecimiento3,4,5.
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CASO CLÍNICO

Presentamos el caso de tres hermanos que presentan
anoftalmia, microftalmia y anoftalmia bilateral. Se realizaron
exploraciones complementarias para descartar patologías

sistémicas asociadas que resultaron normales.

MATERIAL Y MÉTODOS

Se revisaron expedientes clínicos, estudios de imagen,
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SUMMARY

Bilateral anophtalmos is a rare defect and less frequent entity. Congenital abscence of  any ocular structure or arrest
development or  only an hystological sample may be present. Eyelids may be present and often adhered but can be separated.
Anophtalmos can be associated to SOx2 chromosome or 20bp  gene depletion.

Approximate incidence is 1:1000 wich demands to report this case in order to increase the numbers in the literature and to
analyze the diagnosis, treatment and progress related to this rare defect.
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Figura 2.- Femenino de 6 años 8 meses de edad. Dx anoftalmia
derecha y microftalmia izquierda.

Figura 1.- Femenino de 4 meses edad. Dx anoftalmia derecha, globo
ocular izquierdo normal. Figura 3.- Masculino de 4 años 11 meses. Dx anoftalmia bilateral.
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laboratorios y citogenética.

RESULTADOS

Endogamia, herencia autonómica recesiva, con riesgo
de recurrencia del 25% para los padres, no se encontraron
alteraciones cromosómicas.

DISCUSIÓN

La anoftalmía/microftalmía es el defecto ocular
congénito más frecuente en el recién nacido. Este defecto se
presenta habitualmente en la clínica formando parte de
síndromes, siendo muy rara su presentación de forma aislada.

Es importante  conocer esta patología puesto que el
tratamiento precoz con implantes orbitarios ayuda a evitar en
parte la dismorfogénesis y trata de paliar los problemas estéticos
subsecuentes.6,7,8,9.


