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Moebius syndrome. Clinical case report

Background: Moebius syndrome (MBS) is an infrequent disease, hav-
ing an incidence of 1 in 10 000 births, mainly characterized by a congeni-
tal bilateral facial paralysis due to an agenesia of the sixth and seventh
cranial nerves. In addition, orofacial and limb anomalies are frequently
found in these patients. The diagnosis is fundamentally based on differ-
ent clinical manifestations of the disorder.

Clinical case: a female newborn with the clinical picture of Moebius
syndrome is presented, and genetic or environmental aspects are dis-
cussed. Since the use of misoprostol for abortion and inducing uterine
activity in combination with NSAIDs, the number of newborns with MBS
associated with this drug has increased. Nowadays, either genetic or
environmental factors are associated with MBS.

Conclusions: it is necessary that the general and medical community
be aware of the risk of teratogenic effects of misoprostol, and the useful-
ness of genetic counseling whenever there is a newborn with Moebius
syndrome.
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| sindrome de Moebius es una entidad poco
frecuente que consiste en paralisis facial bilate-
ral y del musculo recto externo del ojo. Esto le
ocurre al paciente desde su nacimiento, debido a age-
nesia o aplasia de los nucleos de los nervios craneales
V1 y VII, lo cual provoca la paralisis facial caracte-
ristica y un estrabismo convergente.? Se estima que
la incidencia es de 1 en cada 10 000 nacimientos,
afecta por igual a ambos sexos y, aunque la causa y
la patogenia exacta sigue siendo desconocida, se cree
que representa una rara displasia, debido a un proceso
degenerativo.® Se han reportado en el ultimo siglo
cerca de 300 casos. La patologia fue descrita en su ini-
cio por Von Graefe y Saemisch en 1880, Harlam en
1881 y Chrisholm en 1882.% Pero fue Moebius quien
en 1888 realizé un estudio completo de la enfermedad
y en 1892 comunicé un total de 43 casos de paralisis
facial congénita y adquirida, de los cuales seis eran
parélisis facial bilateral y paralisis del VI par.3
Existen hasta el momento multiples teorias que
intentan explicar la etiologia de este sindrome. Una
de estas considera que se debe a una alteracion vas-
cular durante el desarrollo embrionario que produce
isquemia a nivel de los nucleos de los pares cranea-
les con hipoplasia subsecuente. De la misma manera,
el uso de ciertos medicamentos, infecciones u otros
agentes externos pueden producir dafio neurolégico en
los ndcleos de los pares craneales.*® EI misoprostol,
una prostaglandina sintética utilizada para aumentar
las contracciones uterinas y para tratar la enfermedad
acido-péptica, es un agente que se relaciona con este
sindrome durante su uso en el embarazo. Segun estu-
dios, casi la mitad de las madres de los hijos con sin-
drome de Moebius estuvieron utilizando misoprostol.’
Se ha sugerido también que el sindrome de Moebius
no solo es una enfermedad limitada a los ndcleos de
los pares craneales, sino que pueden estar afectadas
otras estructuras con diferentes grados de severidad;
se han identificado alteraciones a nivel supranuclear,
nuclear y periférico, y pueden existir todas o solo
alguna de estas en un solo paciente.” Otra teoria refiere
un defecto metamérico primario en el tegmentum.®
También se ha sugerido afectacién a nivel muscular
por alteraciones en el mesodermo, y que la alteracion
de los nervios periféricos es secundaria a una disge-
nesia de los arcos faringeos.® Ademas de los casos
esporadicos, se han conocido familias con patron auto-
sémico dominante; se han identificado alteraciones en
el brazo largo del cromosoma 10. Otras regiones iden-
tificadas en diferentes familias que son portadoras de
la enfermedad tienen alteraciones en los locus 3g21,
13912.2 | y 1p22.8°
El tratamiento de esta patologia es de caracter mul-
tidisciplinario; debe ir encaminado a prevenir compli-
caciones inherentes a una pardlisis facial. EI manejo
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Introduccién: el sindrome de Moebius (MBS) es una
enfermedad poco frecuente que tiene una incidencia
de 1 por cada 10 000 nacimientos. Se caracteriza
principalmente por pardlisis facial bilateral congénita
debido a una agenesia de los nucleos de los ner-
vios craneales del VI y VII par. Ademas, es frecuente
encontrar anomalias orofaciales y de extremidades
toracicas y pélvicas en estos pacientes. El diagnéstico
se basa fundamentalmente en las distintas manifesta-
ciones clinicas del trastorno.

Caso clinico: nifia recién nacida con el cuadro clinico
de sindrome de Moebius. Se discuten los aspectos
genéticos y medioambientales asociados a esta pato-
logia. Desde la introduccion del misoprostol y su uso
inadecuado como agente abortivo e inductor de activi-

dad uterina, y en combinacion con antiinflamatorios no
esteroideos, se ha observado un incremento en la fre-
cuencia de recién nacidos con sindrome de Moebius
asociados al uso de este medicamento. Actualmente,
el factor genético y el medioambiental se encuentran
asociados a este sindrome.

Conclusiones: es importante alertar a la comunidad
médica y a la poblacién en general acerca del riesgo
teratogénico del misoprostol y de la importancia del
consejo de los genetistas cuando nace un paciente
con sindrome de Moebius.

Palabras clave
paralisis facial
sindrome de Moebius

Resumen

quirtrgico comprende el manejo del pliegue epicantico,
la correccion del pliegue palpebral, la correccion del
labio superior y la correccién de ptosis facial.? Comun-
mente, se utiliza el musculo gracilis para transferirse
y se puede utilizar el nervio masetero, cirugia que ha
tenido buenos resultados.* Ademas, el tratamiento qui-
rargico puede ayudar a mejorar la epifora y la queratitis
cronica con la correccion del ectropion y la suspension
del labio inferior y las comisuras labiales.?

Caso clinico

Nifia recién nacida, producto de tercera gesta, padres
no consanguineos, madre de 30 afios con alcoholismo
y tabaquismo social, padre de 29 afios con hipoacusia
bilateral, tia y abuelo paterno con hipoacusia, y manejo
de insecticidas. La madre llevd control prenatal y tuvo
riesgo de aborto por infeccion de vias urinarias a las 13
y a las 24 semanas; fue tratada con ampicilina. La nifia
nacio por cesarea a las 38.4 semanas por antecedente
materno de ceséreas previas, Apgar de 9 y Silverman
de 1, con necesidad de reanimacion por hipotonia,
peso al nacer 2650 g, en clinica particular. Fue trasla-
dada al Instituto Mexicano del Seguro Social porque
present6 problemas en la deglucién e hipotonia gene-
ralizada. A la exploracion fisica se observo sindrome
dismdrfico por presencia de disociacion craneo-cara,
fontanela amplia, paralisis facial bilateral, cierre pal-
pebral incompleto, epifora, puente nasal ancho, pala-
dar blando hendido, implantacién baja de pabellones
auriculares, microotia, cuello hipotdnico, extremida-
des flaccidas, y se documenté clinicamente sindrome
de Moehius. La paciente fue hospitalizada por 13 dias.
Durante su estancia hospitalaria, el manejo médico se
hizo por medio de alimentacién con sonda orogastrica
y medicamentos procinéticos. La complementacion
diagndstica se llevo a cabo con ultrasonidos transfon-
tanelar y abdominal, que se reportaron como norma-
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les. Se hizo una serie eséfago gastroduodenal (SEGD)
con reporte de enfermedad por reflujo gastroesofagico
(ERGE) grado Il. Se realiz6 un cariotipo citogenético
a 46 X,y un cariotipo del sexo femenino, y no hubo
alteracion numérica ni aparente aberracion estructural.

Hubo seguimiento en el servicio de pediatria
(como servicio externo), apoyo a la familia para la ali-
mentacion y consejo genético.

Discusion

El diagndstico del sindrome es fundamentalmente
clinico. Se debe de sospechar de este sindrome en
un recién nacido con falta de expresion facial condi-
cionada por la diplejia facial o unilateral, estrabismo
convergente bilateral por afectacion de los pares cra-
neales VI y VII, alteraciones en la succion y deglu-
cién con escurrimiento del alimento, sialorrea, cierre
incompleto de pérpados durante el suefio y estridor
laringeo.*® Los criterios clinicos para el diagnostico
son: paralisis facial completa o incompleta como
manifestacion obligatoria; malformaciones en extre-
midades, las cuales estan frecuentemente presentes; y
otras alteraciones adicionales que se pueden presen-
tar. Entre las malformaciones que se pueden encon-
trar a nivel de extremidades estan el pie equino varo,
la sindactilia, la braquidactilia, la artrogriposis, la
mano en garra, la hipoplasia de dedos, la acromicria,
la adactilia y la luxacidon congénita de cadera.2*"*
También es frecuente encontrar otras malformaciones
musculoesqueléticas asociadas, como el sindrome de
Poland, el cual consiste en la ausencia del musculo
pectoral mayor.X® Otros sindromes que se le asocian
son el de Klinefelter, el de autismo infantil y el de
Klippel-Fail.®> Ademés, es posible encontrar altera-
ciones en otros pares craneales como el XII, X, IX,
Iy VIIL4 En un estudio realizado en Tabasco en
un hospital infantil, la frecuencia estimada de las
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manifestaciones clinicas de esta enfermedad fue, en
orden decreciente, la siguiente: facies inexpresiva,
ptosis palpebral, pabellones auriculares prominentes,
micrognatia, microglosia, pie equino varo e hipotonia.
El analisis cromosémico se realiz6 en 11 pacientes de
23 casos, Y en estos no mostré anormalidad cromosoé-
mica en el nimero y en la estructura.® La inteligencia
en estos individuos suele ser normal; sin embargo,
su dificultad para comunicarse y su tipica expresion
hace que se les trate erréneamente como personas con
retraso mental.*

El ultrasonido prenatal puede mostrar disminucion
en los movimientos respiratorios y en la deglucion, asi
como polihidramnios. Estos aspectos nos pueden aler-
tar de un posible diagnéstico.*

En nuestro caso, la paciente presenta las manifesta-
ciones clinicas principales para diagnosticar clinicamente
sindrome de Moebius. El diagnéstico temprano del sin-
drome favorece la planeacion en el manejo del paciente
y permite dar consejo genético a los padres. Desafortu-
nadamente, no hay tratamiento efectivo y como la etiolo-
gia es incierta solo hay que evitar el uso de misoprostol
durante el embarazo, que es uno de los factores de riesgo
que se han reportado asociados con este sindrome.
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