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SECCION DE CASOS CLINICOS

Sindrome de Shone con encefalocele,
anomalia de "morning glory" pulsatil y estrabismo.
Reporte de un caso

Dr. Ariel Prado-Serrano, Dra. Jiny Tatiana Camas-Benitez, Dr. José Ramon Ponce-Martinez

RESUMEN

El sindrome de Shone es una malformacion cardiaca de origen congénito, caracterizada por cuatro lesiones obstructivas
en el corazon izquierdo: anillo fibroso supravalvular mitral, valvula mitral en paracaidas, estenosis subaortica y coarta-
cion de aorta. Estas pueden coexistir con grados variables de severidad y su pronéstico es malo para la vida a mediano
plazo si no son tratadas quirurgicamente. Por su parte, el sindrome de «morning glory» es una malformacion congénita
unilateral del nervio Optico asociada con un defecto escleral peripapilar, ausencia de lamina cribosa y recesos formados
por un retrodesplazamiento axial del nervio optico, generalmente asociado con defectos del mismo como coloboma,
mega papila y displasia, ademas de otras allteraciones multisistémicas tipo neurofibromatosis tipo 2, encefalocele basal
y otras malformaciones de la linea media como hipertelorismo, labio leporino o paladar hendido cuya incidencia es
extraordinariamente rara.

Se reporta un caso con diagnostico de sindrome de Shone incompleto, encefalocele y sindrome de hiperviscosidad, quien
acudio refiriendo baja visual en ojo izquierdo, y en quien se encontro ademas sindrome de «morning glory», endotropia
de angulo variable y papila con estafiloma peripapilar pulsatil.
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SUMMARY

Shone’s anomaly, a congenital cardiac malformation, consists of multiple levels of left heart obstruction including supra
valvular mitral ring, parachute mitral valve, subaortic stenosis, and coarctation, being the survival rates for the untreated
patients generally poor.

The Morning glory syndrome is a birth defect of the optic nerve which includes coloboma of the optic disc. It results in
a funnel-shaped optic nerve head with a white dot in the center, an elevated ring of pigment around the disk, and vessels
radiating out from the ring like spokes. Vision in the affected eye is severely impaired.

The multi systemic association between cardiac, neurological and ophthalmological features is quite uncommon.

We report a case of a 22 year old male who was diagnosed with incomplete Shone’s anomaly, encephalocele and
hiperviscosity syndrome who complained of poor left eye visual function. The ocular evaluation confirmed secondary
esotropia, and a congenital optic disc coloboma, most likely a pulse morning glory disc anomaly.
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INTRODUCCION

La anomalia o sindrome de Shone es una malformacion car-
diaca congénita descrita en 1963, vinculada con cuatro le-
siones obstructivas en el corazon izquierdo: anillo fibroso
supravalvular mitral, valvula mitral en paracaidas, esteno-
sis subaortica y coartacion de aorta, alteraciones que pue-
den coexistir con grados variables de severidad (1).

En la practica clinica la definicion del sindrome incluye
formas adicionales de obstruccion en el corazon izquierdo

como lesiones valvulares mitrales y aorticas con estenosis
supra adrtica.

En una seric de 27 pacientes Brown (1) describid la aorta
bicuspide como la lesion obstructiva izquierda mas frecuente,
considerando otras formas de estenosis valvular aodrtica, hipo-
plasia del arco, hipoplasia moderada del ventriculo izquierdo
y estenosis supra-adrtica. El prondstico para estos pacientes
generalmente es malo con un amplio espectro de severas alte-
raciones hemodindmicas y anatémicas; sin embargo, s¢ ha
podido lograr un pronostico favorable para la mayoria poste-
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rior a la cirugia, influyendo en la mortalidad operatoria de
forma adversa por la severidad de las alteraciones de la valvu-
la mitral, el grado de hipoplasia ventricular y, sobre todo, la
necesidad de multiples procedimientos quirurgicos. Brauner
y cols. (2) describieron los resultados operatorios y evolucion
en 30 sujetos en los que, en 22 de ellos, se diagnostico anillo
fibroso mitral supravalvular, en 26 anormalidades de la val-
vula mitral, en 29 coartacion adrtica y en 19 las cuatro lesio-
nes descritas como caracteristicas del sindrome (3-5).

El sindrome de "morning glory" se define como una mal-
formacion congénita unilateral del nervio dptico asociada con
un defecto escleral peripapilar, ausencia de lamina cribosa y
recesos formados por un retrodesplazamiento axial del ner-
vio optico (6). Las principales caracteristicas fisicas de este
sindrome son un nervio 6ptico aparentemente grande, en oca-
siones excavado, con una masa central de tejido blanco grisa-
ceo rodeado por un estafiloma peripapilar escleral y un anillo
elevado de tejido pigmentado. Ademas, presenta vasos ate-
nuados radiados desde la masa epipapilar de tejido blanque-
cino que, con frecuencia, dan la apariencia de ser mas nume-
rosos y menos bifurcados que los del ojo contralateral. La
funcioén visual es mala y puede acompaifiarse de defectos sis-
témicos (7) como es el caso de la neurofibromatosis tipo 2 (8)
o el encefalocele basal, el cual se asocia ademas con anorma-
lidades de 1a linea media como hipertelorismo, labio leporino
o paladar hendido (9) que, junto con alteraciones del nervio
optico como el coloboma, la maga papila, la displasia del
nervio optico o el sindrome de "morning glory" deben llevar
a la sospecha del encefalocele basal mencionado (10).

CASO CLINICO

Sujeto masculino de 21 afios de edad, quien acudi6 al servi-
cio de Oftalmologia del Hospital General de México refirien-
do disminucion de vision en ojo derecho y no percepcion de
luz en ojo izquierdo, con desviacion ocular cronica desde su
infancia. Inicialmente fue valorado en los servicios de medi-
cina interna donde se determiné obesidad morbida, cianosis
central sin disnea con apex cardiaco en el 5° EII, con area
pulmonar dilatada con soplo holosistolico en barra 5/6 y so-
plo sistolico pulmonar con segmentos de alarma y dedos en
palillo de tambor, ademds de sindrome de hiperviscosidad
(Biometria hematica: Leucocitos 7,700, HGB 22.2 g/dl, Hto.
64.4%, VCM 97.9 m, VMH 34.5 y plaquetas 160,000) por
policitemia secundaria a sindrome de Eissenmenger, y testi-
culo criptorquidico que fue sometido a reseccion quirdrgica.

Fig. 1. Habitus exterior. Constitucion robusta, edad aparente dife-
rente a la cronologica, fascies infantil, talla 1.38 m, peso: 56.5 kg,
IMC: 29.7.
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Fig. 2. Alteraciones en la movilidad ocular: endotropia de angulo
variable con hiperfuncion de los cuatro musculos oblicuos.

En el servicio de cardiologia se diagnosticd sindrome de Shone
incompleto consistente en doble salida de ventriculo dere-
cho, comunicacion interventricular y persistencia del conducto
arterioso. Por su parte, el servicio de neurologia documentd
por imagenologia encefalocele basal, sin determinarse pato-
logia cromosoémica en el estudio genético.

En la exploracion fisica se observo un sujeto masculino con
habitus exterior de constitucion robusta, edad aparente dife-
rente a la cronolégica, con facies caracteristica infantil, mal
conformado a expensas de talla baja y obesidad (Figura 1),
orientado en las tres esferas y cooperador para su estudio. A
la exploracion ocular se encontré agudeza visual en ojo de-
recho de 20/40, (.) NM, y no percepcion de luz en ojo iz-
quierdo, con reflejo fotomotor

presente en ojo derecho y defecto pupilar aferente y en ojo
izquierdo. En la movilidad ocular se determiné endotropia
de angulo variable con hiperfuncién de los cuatro musculos
oblicuos (Figura 2). Tension intraocular de 10 mmHg en
OD y de 11 mmHg en OI Segmento anterior de ambos ojos
sin alteraciones. Fondo de ojo derecho con papila bien limi-
tada, excavacion de 0.3 con vasos adelgazados y zona ma-
cular con disminucion de brillo foveolar sin otros datos pa-
tologicos . Fondo de ojo izquierdo con papila mal limitada,
con excavacion total, blanca, estafiloma con fenémeno pul-
satil ciclico activo y constante y atrofia del epitelio pigmen-
tario de la retina peripapilar (Figura 3).

Fig. 3. Aspecto biomicroscopico del ojo izquierdo, papila mal li-
mitada con excavacion total, blanca, con atrofia del epitelio pig-
mentario de la retina peripapilar por estafiloma.
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Figs. 4 y 5. Fluorangiografia retiniana en que se observa hiper-
fluorescencia por fuga de material de contraste y atrofia del epite-
lio pigmentado retiniano peripapilar.

Se realizé angiografia retiniana con fluoresceina obser-
vandose hiperfluorescencia por fuga del material de con-
traste por fuera de la papila en fases tempranas (Figura 4) y
tardia (Figura 5). En la tomografia optica coherente (OCT)
se evidencié una zona anular de tejido y la excavacion peri-
papilar del epitelio pigmentado de la retina adyacente al ner-
vio optico (Figura 6) compatible con el estafiloma descrito.

Con ecografia ocular modo B se observé un globo faquico
izquierdo de diametro anteroposterior con medidas biométri-
cas irregulares (rango 24.7 a 28.9 mm, promedio de 26.76 mm),
con solucion de continuidad en polo posterior adyacente a
la papila correspondiente a un estafiloma escleral posterior

Fig. 6. Tomografia de coherencia optica (OCT) en que se observa
zona anular de tejido y excavacion peripapilar del EPR adyacente
al nervio optico.
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Fig. 7. Ultrasonido modo B en que se observa una imagen hi-
poecoica correspondiente al defecto escleral adyacente a la papila.

profundo, regular y mal limitado (Figura 7). Mediante to-
mografia axial computarizada fue evidente una lesion iso e
hiperintensa heterogénea en T1 que aparentemente prove-
nia del piso de la fosa anterior y se dirigia hacia nasofarin-
ge, correspondiente a un encefalocele basal (Figura 8).

DISCUSION

El sindrome de Shone es una malformacion cardiaca de ori-
gen congénito con lesiones que involucran a la valvula mi-
tral y la aorta. En la doble salida de ventriculo izquierdo,
que es un tipo de conexion ventriculo-vascular muy rara,

Fig. 8. Tomografia axial computarizada en corte coronal en la que se
observa un defecto localizado correspondiente a encefalocele basal.
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ambos vasos, o la mayor parte de sus didmetros sigmoideos,
se conectan con el ventriculo izquierdo, acompafidndose de
anormalidades de la valvula trictispide y/o hipoplasia del
ventriculo derecho. La serie mas grande reportada es Ode 8
pacientes con supervivencia de 88% a 13 afios, sin reporte
de asociacion con alteraciones oculares (4). La incidencia y
prevalencia de esta patologia cardiaca es muy baja en el
Hospital General y practicamente desconocida o no repor-
tada en la poblacion mestiza, siendo aun mds excepcional
su asociacion con patologia ocular, no existiendo trabajos
previos en la literatura oftalmologica hasta la elaboracion
del presente trabajo.

El presente caso de 21 afios de edad no coincide con gé-
nero o los grupos etarios reportados en la literatura. El pa-
decimiento cardiaco en el momento de la consulta oftalmo-
logica consistente en doble salida de ventriculo derecho, co-
municacion interventricular y persistencia del conducto ar-
terioso, corresponden a un sindrome de Shone incompleto,
el encefalocele basal y otras alteraciones sistémicas como
obesidad morbida, sindrome de hiperviscosidad y la crip-
torquidia tratada previamente conforman una alteracion mul-
tisistémica cuyo prondstico vital generalmente es malo a
corto plazo sin tratamiento quirurgico, siendo excepcional
la supervivencia del caso reportado.

La anomalia de "morning glory" es un defecto congénito
del nervio optico de etiologia multifactorial, pudiendo ser
una variante colobomatosa de éste. En su génesis se ha su-
gerido, con base en estudios histopatoldgicos, que se trata
de una alteracion primaria mesenquimatosa o un defecto
del crecimiento relativo entre el mesodermo y el ectodermo.
Otras teorias sugieren que el agrandamiento distal de la
papila durante el desarrollo permite que las capas mas in-
ternas del nervio penetren y determinen el aumento anor-
mal en su excavacion (3). Es tipicamente unilateral, los su-
jetos afectados tienen una agudeza visual de 20/200 a con-
tar dedos en el ojo afectado, siendo mas esporadica la pre-
sentacion de casos con ceguera total como el ojo izquierdo
del caso reportado. Es mas frecuente en el género femenino
y ha sido relacionado como parte del sindrome de coloboma
renal y la trisomia 4q. (6). En el ojo derecho no se encontra-
ron alteraciones fundoscopicas.

El aspecto oftalmoscépico del nervio optico izquierdo de
este caso fue compatible con un estafiloma de una gran ex-
cavacion o foseta, que varia en tamafio desde muy chica,
como en este paciente en particular, hasta casos en los que
dicho defecto abarca toda el area macular (referido en la
literatura como "atrapamiento o captura macular") (11) ob-
servandose, en la mayoria de los casos, un penacho de teji-
do fibroso sobre la region central de la papila asi como una
distribucion de pigmento peripapilar variable.

Estos colobomas representan diferentes grados de displa-
sia, asociados con defectos del cierre de la fisura ventral em-
brionaria del pedunculo y ctupula opticos (12-14). Aunque es
poco frecuente, el sindrome de "morning glory" se puede aso-
ciar a manifestaciones oculares como colobomas de iris y co-
roides (15) y cristalinianos inferonasales (16), habiéndose in-
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tentado explicar esta tltima relacion a través de un posible
cierre andmalo de la fisura embrionaria, lo que ocasionaria
los colobomas a distintos niveles de la fisura primitiva asi
como aniridia, hipoplasia de févea (12-15), desprendimiento
de retina no regmatogeno, vitreo primario hiperplasico (15)
y neovascularizacion subretiniana (16). La persistencia de la
arteria hialoidea ha sido comunicada en cuatro casos (14, 17),
manifestaciones que no se encontraron en este paciente.

Asociaciones de mas dificil explicacion y que parecen de-
bidas a una mera coincidencia como ¢l caso que cursé con
una alteracion corneal ipsolateral de Peters y que podria
entenderse como una anomalia mas amplia derivada de una
alteracion de la cresta neural (crestopatia) (18-20). Tam-
bién ha sido descrito otro caso asociado con una enferme-
dad de Coats (21) y otro mdas asociado con un glaucoma
cronico unilateral (22).

Se han comunicado numerosos casos de membrana neo-
vascular subretiniana asociada con amplios colobomas reti-
nocoroideos (23-26), que se explican por el crecimiento de
vasos coroideos en la zona de transicion abrupta entre el
coloboma (donde esta ausente el epitelio pigmentario de la
retina, de la membrana de Bruch y la coriocapilar) y la reti-
na normal, que no fueron observados en este paciente aun-
que otra manifestacion congénita de alteracion en el pro-
sencéfalo, especificamente el encefalocele basal, fue diag-
nosticado en el servicio de neurologia, sin otras alteracio-
nes de la linea media (labio leporino, paladar hendido, hi-
pertelorismo, agenesia del cuerpo calloso) y alteraciones
hipofisiarias reportadas en otros trabajos (17).

La mayoria de los sujetos no presentan sintomas visuales si
no se asocian a desprendimiento seroso macular, que ocurre
en 50% de los pacientes (19). Son generalmente unilaterales,
sin un patréon familiar ni malformaciones asociadas (20). Por
otra parte, el coloboma se manifiesta como una excavacion
profunda, generalmente en la mitad inferior de una papila
agrandada, sin la presencia de tejido glial caracteristico del
sindrome de "morning glory" y, cuando existe alteracion
pigmentaria, ésta es minima (21-22) aunque en este caso es
posible que haya habido mayor cantidad de pigmento peri-
papilar a edad mas temprana y, dada su extraordinaria lon-
gevidad, no fue observada en el momento de la exploracion
ocular, lo que concuerda con la unilateralidad descrita pre-
viamente (23-24).

Es evidente una atrofia del epitelio pigmentario de la reti-
na peripapilar, quizd secundaria a metaplasia hamartomato-
sa (18, 19) del epitelio pigmentado de la retina a tejido fibro-
glial (20), y estafiloma pulsatil cuyos movimientos se expli-
can por la presencia de tejido muscular heterotdpico fino jun-
to a tejido adiposo a nivel de la esclera posterior o de la coroi-
des (25), signo oftalmoscopico de rareza excepcional.

El diagndstico diferencial se basa principalmente en la
exploracion oftalmoscépica y es confirmado mediante téc-
nicas de imagen. La ecografia en modo A/B es la técnica
mas empleada dado que aporta informacion topografica de
la forma y volumen de esta entidad (18), aunada a la tomo-
grafia axial computarizada y la resonancia magnética cere-
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bral que ayudan a descartar la existencia de malformacio-
nes asociadas de la linea media (23, 24). El caso reportado
curso con encefalocele, asociacion mas importante de este
sindrome a nivel sistémico (encefaloceles basales transes-
fenoidales o transetmoidales), cuya presencia puede sospe-
charse ante alteraciones mediofaciales como hiperteloris-
mo, masas epifaringeas en el nifio y enanismo, caracteristi-
ca fenotipica de este caso.

En el caso reportado, la baja agudeza visual se explica por
el coloboma (25) lo cual origino la aparicion de estrabismo
por la falta de fijacion (26) y es sin duda un ejemplo de falla
multisistémica durante los procesos iniciales de organogéne-
sis El tratamiento de los sujetos con sindrome de Shone es
quirtrgico e incluye reconocer las condiciones sistémicas aso-
ciadas, especialmente el encefalocele, y hasta el momento cons-
tituye el primer caso reportado en la literatura mexicana do-
cumentado mediante registros de imagen, esperando que sir-
va de referencia como ejemplo de patologia multisistémica.
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