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Resumen

Introduccién. En 1884 en que Paul Julios Mébius (Moebius) describié un sindrome de aparicion
extremadamente rara que fuera posteriormente descrita por Wilbrand y Saenger en 1921, quienes
reportaron a multiples miembros de una familia con esta enfermedad

Caso clinico. Se presentan dos casos clinicos; un recién nacido masculino de 12 dias y un lactante
masculino de 3 meses de edad, ambos con paralisis facial congénita bilateral. Entre otros rasgos clinicos
presentaban: Puente nasal amplio, estrabismo convergente, epicanto, ptosis palpebral, micrognatia, paladar
alto, estridor laringeo, dificultad para alimentarse y extremidades inferiores con pie zambo. En ambos casos
el cariotipo y potenciales evocados auditivos del tallo cerebral fueron normales.

Discusion. Existen varias teorias que tratan de explicar el desarrollo de este sindrome; la mas aceptada es
la que se basa en una atrofia en el nucleo caudado. Esta enfermedad parece tener un patron autosémico
dominante o recesivo especulandose la posibilidad que el locus del Moebius esté localizado en los brazos
cortos del cromosoma 1 o en los brazos largos del cromosoma 13.

Abstract

Introduction. Since 1884 Paul Julios Mdbius describe a syndrome extremely rare characteristic by palsy
facial bilateral, in this time the cause precise of presentation still is unknown.

Case report. New born of 12 old days and infant of 3 old months, both male whit palsy facial congenital
bilateral. Others features clinics are: high nasal bridge, strabismus, epicanto, ptosis, micrognathia, high
palate, stridor laryngeal, feedings and choking problems and talipes equinovarus. The cariotipes and
brainstems auditory evoked potentials are normal.

Discussion. Many theories about of the development have made. The more accepted is the nuclei cerebral
atrophy. The autosomal dominant inheritances have been reported and is speculated the Moebius locus is
localized in the short arm chromosomal 1 or large arm chromosomal 13.
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Introduccion

Paul Julios Mdbius en 1884 describi6 los estigmas
clinicos de un sindrome que hasta la actualidad
lleva su nombre. A este sindrome se le conoce
también como dipléjia facial congénita o agenesia
nuclear.

A esta enfermedad congénita se le
desconoce su frecuencia en la poblacion,
etiologia y transmisién hereditaria. Considerada
de ocurrencia esporadica, hay algunas familias
en que sugiere un patron autosémico dominante o
recesivo y es posible que el locus del Moebius esté
localizado en los brazos cortos del cromosoma
1 o en los brazos largos del cromosoma 13.
Su diagnéstico es fundamentalmente clinico y
se caracteriza por una facies inexpresiva con
estrabismo convergente por paralisis bilateral del
VIy VIl pares craneales (1,2).

El presente reporte describe dos casos
clinicos de Sindrome de Moebius que se
presentaron en el Hospital.

Casos clinicos

Caso 1. Recién nacido masculino de 12 dias
de vida, que ingresa a la Unidad de Cuidados
Intensivos  Neonatales  por evacuaciones
aumentadas en numero y disminuidas en su
consistencia de 2 dias de evolucion. Producto de
primera gesta, madre de 23 afios, procedente de
poblacion rural, no existio consanguinidad entre
los padres. Nacié en un hospital de la localidad
con Apgar 8-9. Los aspectos relevantes de su
exploracion fisica fue; la falta de expresion facial
por paralisis facial bilateral, incluso al llanto
no mostraba expresién gesticulosa de la cara,
estrabismo convergente bilateral, puente nasal
ancho, boca pequefa, con comisuras bucales
hacia abajo y limitacion en su apertura, dificultad
para la succion y degluciébn, micrognatia e
implantacién baja de pabellones auriculares. El
térax, abdomen y extremidades superiores sin
datos relevantes, extremidad pélvica derecha con
pie equinovaro. Hipotonia de su cabeza y tronco,
presentando marcada flaccidez generalizada. La
madre refirié que desde que nacié habia dificultad
para alimentarlo ya que deglutia adecuadamente,
sofocandose muy a menudo y refiere la presencia
de estridor laringeo constante.

El cariotipo y los potenciales evocados
auditivos del tallo (PEAT) fueron normales.
Egresado posterior a la resolucién que condicion6
su ingreso y adiestramiento a la madre para su
alimentacion, continta su control por la consulta
externa, en programacion para correccion del pie
equinovaro.
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Caso 1. Inexpresividad facial
y estrabismo convergente por
paralisis bilateral del VI y VI
par craneal, y pie zambo de
la extremidad derecha

Caso 2: facies inexpresiva
por paralisis facial bilateral,
micrognatia e implantacion

baja de pabellones
auriculares, pies zambos
bilaterales

Caso 2. Masculino, 3 meses de edad que ingresa
al servicio de lactantes por presentar dificultad
respiratoria. Procede de medio suburbano, Madre
de 34 afos sin antecedentes de consanguinidad,
el paciente es producto de la cuarta gesta.
Sin control prenatal, fue atendida por partera
rural y manifiesta que lloré y respiro al nacer.
Con dificultad para su alimentacion desde el
nacimiento caracterizado por prolongacion del
tiempo para deglutir la leche y escurrimiento del
alimento por las comisuras bucales. Fue visto en
una ocasiéon en un Hospital de segundo nivel por
deformidades de sus extremidades inferiores.
Previo a su ingreso la madre refiere que al estar
alimentandolo presenté sofocacion y mas tarde
dificultad para la respiraciéon. El diagnostico que
motivd su ingreso fue neumonia por aspiracion,
se mantuvo hospitalizado para tratamiento de su
neumonia a base de doble esquema de antibidtico.
Los hallazgos clinicos fueron: inexpresividad de
su cara por paralisis facial bilateral
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llanto sin gesticulaciones, epicanto, epifora
constante, estrabismo convergente, puente
nasal ancho, implantacion baja de pabellones
auriculares y micrognatia estridor durante el suefo,
dificultad para su alimentacién. Fusion de 42 y 52
costilla de hemitérax derecho y talipes bilateral
Durante su estancia se constaté de la dificultad
para su alimentacién y ante el antecedente de
broncoaspiracion y neumonia se decidio instalarle
a los diez dias de estancia sonda de gastrostomia
con funduplicatura de Nissen. La recuperacion
fue progresiva con adiestramiento a la madre
para el manejo de su alimentacion por sonda
de gastrostomia. El cariotipo y los PEAT fueron
normales. El desarrollo neurolégico fue normal
para su edad. Egresé a los 21 dias. En control de
la consulta externa para correccién proxima del
talipes bilateral.

Discusion

Desde 1884 Paul Julios Mébius (Moebius)
hace referencia a un sindrome cuya aparicion es
extremadamente rara; posteriormente fue descrita
en 1921 por Wilbrand y Saenger, quienes reportan
multiples miembros de una familia con esta
enfermedad'?. Otros autores como Henderson
(1939), Danis (1945), Gorling y Pindborg, Dalloz
y Nocton en 1964 describen asociaciones de esta
enfermedad con otros sindromes como el Poland,
Klippel-Feil, Pierre Robin, Kallman y la artrogriposis
multiple™.

La caracterizacion basica del sindrome
de Moebius es una falta de expresion facial y los
movimientos oculares en direccion lateral a menudo
estan también limitados debido a una pardlisis
facial bilateral del Sexto y Séptimo par de nervios
craneales. Estas dos combinaciones de falta de
expresion facial y la limitacion de los movimientos
de los ojos hicieron al Profesor Moebius a describir
esta enfermedad poco comun'=®.

Etiologia

La mayoria de los casos del Sindrome de

Moebius (SM) es de aparicion esporadica cuyas
causas son desconocidas y aunque la literatura
médica presenta controversias en la etiologia del
SM existen cuatro teorias al respecto de su posible
origen™*5,
Laprimera que eslamas aceptadaeslaque se basa
en una atrofia en el nucleo caudado, relacionado
con un problema vascular en el desarrollo inicial
embrionario. Debido a una alteracion del suministro
de sangre al principio del desarrollo fetal, los
centros de los nervios craneales son dafiados en
una extension variable. Llevando a las condiciones
clinicas que se observan en el SM
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La segunda teoria especula una
destruccion o dafio del nucleo de los nervios
craneales, debido a una falta del suministro
sanguineo o como resultado de efectos externos
como una infeccion, drogas o medicamentos.

La tercer teoria apunta a anormalidades
en nervios periféricos en el desarrollo mental
conducen los problemas musculares y cerebrales
observados y por ultimo la teoria que propone que
los musculos son el problema primario y como
secundario se produce degeneracion del nucleo
de los nervios periféricos y del cerebro.

Existe aparte la especulacién de tener un
origen mesodérmico por la afectacion muscular y
su asociacién a defecto musculo esquelético en
extremidades.

En donde se considera una disgenesia
branquial con defecto del desarrollo del 1° y
2° arcos con atrofia secundaria de los nervios
craneales; esta diferenciacion que se lleva a
cabo entre la 4% y 5% semana de gestacion y
de las extremidades entre la 62 y 72 semanas
en el caso de existir una regresion en estos
periodos embrionarios produciria una gama
de malformaciones oromadibulares y de
extremidades, por lo que se ha sugerido que los
sindromes como el Moebius, Hanhart; Charlie M,
anquilosis glosopalatina, hipoglosia — hipodactilia
no sean entidades clinicas diferentes, sino parte
de un espectro de malformaciones de origen
comun’#5

Por tanto la afectacion principal radica en

la paralisis bilateral del VI (motor ocular externo)
y VIl (facial) par craneal, pero pueden verse
afectados otros pares craneales como son; I, 1V,
V, VI, IX, Xl'y XII '°,
Hay familias en que se sugiere patrén autosémico
dominante o recesivo se especula la posibilidad
que el locus del Moebius esté localizado en los
brazos cortos del cromosoma 1 o en los brazos
largos del cromosoma 13q12-2-q13'2

Diagnéstico.

El diagnéstico siempre es clinico y puede
efectuarse desde el nacimiento al notar que hay
ausencia de expresion facial al llanto, dificultad
para la succion, estridor laringeo y los ojos
permanecen abiertos durante el suefio?*. Otros
problemas que suelen acompafiar a este sindrome
son'?; retraso en el crecimiento intrauterino,
camptodactilia, clinodactilia, sindactilia, epicanto,
hipertelorismo ocular, ptosis ocular, nistagmus,
estrabismo convergente, lagrimeo, prominencia
medio facial por puente nasal alto y ancho que se
extiende en forma paralela hacia la punta nasal,
boca pequefia con angulos hacia abajo y limitacion
en su apertura, micrognatia, Uvula bifida,
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paralisis del paladar blando, paladar 6seo
excavado, lengua corta, atrofia de la lengua,
paladar submucoso, alteracion en la deglucion y
succion, sialorrea, deformidades de pabellones
auriculares con disminucion de la agudeza
auditiva a franca sordera, ausencia del manubrio
del esternén, deformidades costales, el retraso
psicomotor puede presentarse en un 10%, las
deformidades de las extremidades como pie
zambo o talipes equinovaro se manifiestan en un
30%. La hipoplasia o aplasia uni o bilateral del
pectoral mayor o sindrome de Poland completo
se presenta en un 15%. Se asocia también a
cardiopatias y anormalidades del tracto urinario
e hipogenitalismo. Lo mas relevante de esta
enfermedad es la facies inexpresiva por la
imposibilidad de sonreir conocida como mascara
facial. No hay predisposicion sexual'®.

Diagnéstico diferencial

Debera descartarse miastenia gravis neonatal,
miotonia distrofica, sindrome de Duane y paralisis
facial congénita y/o traumatica si se empleo
férceps?.

Relevancia clinica

Debido a la afectacion de los nervios
craneales mencionados, origina principalmente los
trastornos a la succion y deglucién en los primeros
meses de vida por consecuencia a los eventos
tusigenos, vomitos y sofocamiento (por afectacion
de los nervios IX, X y XIl), lo anterior puede en
algunos casos provocar temor y/o rechazo a
la hora de la comida para la madre e hijo. La
perseverancia de un método suave y amable es
a menudo la base del éxito en la alimentacion. En
el caso de que sea imposible la alimentacion oral
debera de optarse por una gastrostomia?#S.

Otras veces puede ser alimentado
mediante alimentadores especiales como el
alimentador de Haberman® o en algunos casos
por sonda nasogastrica. La expresion facial es
otro aspecto relevante ya que a falta de expresién
facial, sialorrea constante, dificultades en el habla
y pronunciaciéon repercute enormemente en el
desarrollo psicosocial del nifio ya que a menudo es
relegado por considerarse como un discapacitado
mental, pero como fue comentado solo un 10%
de los casos pueden padecer de retraso mental
por lo que pueden llevar su instruccién escolar
brindandoles una integracién comunitaria como a
cualquier otro nifo, el aislamiento podra afectar su
autoestima y confianza.

La presencia de epicanto e hipertelorismo
ocular y la boca abierta conduce a considerar

erroneamente un sindrome de Down *.
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La cirugia reconstructiva puede ser valiosa
y se han encontrado resultados alentadores
en el transplante de musculos, siendo la edad
apropiada para estos transplantes a los 4 o
5 afos®. Por otra parte el habla puede verse
afectada especialmente en la pronunciacion de
las consonantes que implican el uso de los labios
y que necesitan cerrar la boca como; B, M, Py F.

Otras trastornos del habla se deben a una
excesiva nasalidad (nervios IX y X), por la limitada
movilidad de la lengua (nervio Xll) o por falta de
movimiento de los labios (nervio VII), bien sea
por la afectacion de cualquiera de ellos y por la
combinacion de los factores mencionados. Aqui
requiere de un planteamiento multidisciplinario
a fin de adecuar un tratamiento terapéutico
y quirurgico; el transplante de musculos esta
orientado a mejorar los movimientos de los labios
y en ciertos casos la cirugia de garganta ayudaria
a tratar la nasalidad.

Posteriormente la terapia de lenguaje por
foniatria brindara una ayuda a su rehabilitacion,
asi mismo hara oportunas recomendaciones
referentes a posibles operaciones®®. Respecto
a las funciones oculares en donde esta limitado
sus movimientos por una afectacién de los pares
craneales VI, IV o lll, hace se estrabismo en forma
comun, por lo que se requerira de una intervencion
quirurgica temprana no obstante puede resultar
muy complejo su correccion por la variedad vy el
grado de afectacion de los musculos del ojo.

Los problemas en la cornea debido a la
incapacidad de cerrar el parpado (nervio VIl) son
raros ya que los ojos se movilizan en un intento de
cerrar los parpados y esto hace que la cérnea esté
protegida, pero la keratitis debera de prevenirse
con la aplicacion de colirios. Los problemas
dentales son comunes ya que la imposibilidad
del nifio a la masticacion deja una cantidad de
residuos de comida en la boca que predispone a
la aparicién de caries, por tanto es imprescindible
una adecuada limpieza después de cada comida
requiriendo de la evaluacion rutinaria por un
odontopediatra.

Un 25 a 30% de los pacientes presentan
deformidades de sus pies en forma de sindactilia y
pies zambos?#*®

Conclusion.

Hasta la fecha existen controversias
en cuanto al origen de este sindrome.
El diagnéstico continua siendo clinico y los puntos
cardinales es la paralisis del V1 y VII par de nervios
craneales, se acompafa de varias malformaciones
esqueléticas y puede presentarse en conjunto a
otros sindromes entre los cuales los mas comunes
son el Sindrome de Poland y el Pierre Robin.
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La existencia del transplante de musculos
puede ofrecer al paciente una mejor calidad de vida
para un mejor desenvolvimiento en su entorno. Es
necesario no obstante; un manejo multidisciplinario
por parte de cirugia reconstructiva, consejo
geneético, ortopedia, psicologia, supervisiones
frecuentes por odontopediatra y terapia del
lenguaje por parte de un foniatra experimentado.
El Sindrome de Moebius es compatible con la vida
por lo que estos pacientes merecen mas de una
oportunidad.

En caso concreto de los pacientes aqui
descritos, ambos por sus estigmas anatémicos
se hizo el diagnéstico clinico del Sindrome de
Moebius, consideramos importante su difusion
debido a la presentacion poco comun de este
padecimiento.
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RECOMENDACIONES DEL COMITE DE ADOLESCENCIA DE ALAPE PARA LAATENCION INTEGRAL
DE ADOLESCENTES Y SUS FAMILIAS

Buscar la congruencia entre las politicas publicas de adolescencia y juventud y los procesos
formadores de recursos humanos, de tal modo que la atencidon como producto final sea coherente
con las necesidades de la poblacion objetivo, la humanizacion y la ética de servicio.

2. Incentivar la capacitacion temprana en el pregrado, para obtener mejores resultados.

3. Priorizar el trabajo en el primer nivel de atencion previa sensibilizacion y capacitacion.

4. Promover la participacion de la familia y la comunidad educativa, y potencializar todos aquellos
actores que puedan sustituir asi sea parcialmente, el rol de las mismas.

5. Fomentar la participacion de los y las adolescentes como sujetos de derecho, es decir, actores del
autocuidado y la gestion del cuidado mutuo.

6. Responsabilizar al mundo adulto como referente y modelo positivo de las nuevas generaciones.

7. Formar recursos humanos en el marco de la estrategia de Atencidén Primaria de la Salud,
comprendiendo la prevencién, promocion, interdisciplina e intersectorialidad. Incorporando: la
reflexion critica, el enfoque de género, el rescate del conocimiento previo, la capacitacién gerencial,
la educacion continua, la salud como producto histérico social, la necesidad de evaluar procesos y
documentar las experiencias.

8. Destacar la pertinencia de trabajar con adolescentes, en el fomento de los estilos de vida
saludables, para la prevencion de enfermedades que se manifiestan en la edad adulta.

9. Construir indicadores que reflejen el nivel de salud y desarrollo humano de los y las
adolescentes.

10.

Demandar el reconocimiento y respeto a la diversidad étnica, religiosa, sexual y cultural, con énfasis
en la individualidad y libertad de conciencia del otro. Sin olvidar, a aquellos/as adolescentes que se
encuentran en situaciones especialmente dificiles.

Dado en Ambato, Ecuador, el 22 de septiembre de 2003

Dr. Gerardo E. Vaucheret
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