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RESUMEN

El sindrome de blefarofimosis es una enfermedad genética, que se caracteriza por un acortamiento de la
hendidura palpebral, o blefarofimosis, asociado en la mayoria de las ocasiones con ptosis y epicanto inverso.
La enfermedad se transmite de forma autosdmico-dominante, con dos tipos clinicos bien identificados. Se
presenta el caso de una familia con tres afectados: el padre y sus dos hijos, remitidos desde la especialidad
de oftalmologia por ptosis palpebral. Se aplicé el método clinico a través de la técnica comparativa o de
patrén. Se enfatizé en la importancia de la delineacién de fenotipo para realizar un diagndstico clinico precoz,
una oportuna evaluacion integral y multidisciplinaria, para brindar el adecuado asesoramiento genético a la
familia.
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SUMMARY

Blepharophimosis syndrome is a genetic disease characterized by a shortening of the palpebral fissure or
blepharophimosis, associated to ptosis and epicanthus inversus in most cases. The disease is transmitted in
an autosomal dominant form with two well-identified clinical types. This is a presentation of a case of a
family with three members affected: father and his two sons, referred from ophthalmology specialty because
of palpebral ptosis. The clinical method was applied through the comparative or pattern technique. There was
emphasis on the importance of delineating the phenotype for an early clinical diagnosis, a right
comprehensive and multidisciplinary assessment, providing appropriate genetic counseling to the family.

Key words: BLEPHAROPHIMOSIS-PTOSIS SYNDROME; BLEPHAROPHIMOSIS SYNDROME; PTOSIS AND
EPICANTHUS INVERSUS; FAMILY BLEPHAROPHIMOSIS; FAMILY TELECANTHUS; CONGENITAL PALPEBRAL
TETRAD KOHN-ROMANO SYNDROME.

Descriptors: BLEPHAROPHIMOSIS; BLEPHAROPTOSIS.

INTRODUCCCION palpebral o blefarofimosis, con aumento de las

Los antecedentes de los estudios, de Vignes en 1889 distancias entre ,Ios cantos internos, o telecantos,
y de Komoto en 1920, definieron una entidad clinica; ~ aParte de otros sintomas. (1-3)

el sindrome de Komoto o sindrome de Se transmite de forma autosdémica dominante,
blefarofimosis, que, como este Ultimo lo identifica, mutacién en el factor de transcripcién gen 2(FOXL2)
se asocia a un acortamiento de la hendidura localizado en 3g22.3-g23, con penetrancia variable,

Citar como: Santana Hernandez EE, Tamayo Chang VJ]. Familia afectada con sindrome de blefarofimosis. Revista Electrénica Dr. Zoilo E.
Marinello Vidaurreta. 2016; 41(2). Disponible en: http://revzoilomarinello.sld.cu/index.php/zmv/article/view/623.

CITMA Universidad de Ciencias Médicas de Las Tunas
Centro Provincial de Informacion de Ciencias Médicas
Ave. de la Juventud s/n. CP 75100, Las Tunas, Cuba

“ﬂ;'o

L)

o,
Capo


mailto:esantana@hpuh.hlg.sld.cu

Familia afectada con sindrome de blefarofimosis

Santana Herndndez EE...

que diferencia a los dos tipos clinicos conocidos: el
tipo 1, con penetrancia completa de 100, que
produce infertilidad en la mujer afectada; y el tipo 2,
gue no produce infertilidad en ningun sexo. (4)

Alteraciones oculares en los casos mas tipicos se
asocian a cuatro anomalias, llamadas tétradas
palpebrales congénitas:

- Blefarofimosis, o reduccion de la hendidura
palpebral, en todas sus dimensiones en Ila
adolescencia debe llegar a 25-30 mm, no pasando
en este sindrome de 20-22 mm. El borde del
parpado inferior forma una concavidad hacia abajo,
a veces un pequefo entropidon y el superior como
una S. (4)

- Blefarofimosis, o disminucion de la hendidura
palpebral en sentido vertical, generalmente simétrico
y bilateral, debido a hipoplasia o agenesia del
musculo elevador del parpado superior. (5)

- Blefarofimosis con epicanto inverso, donde el
pliegue cutdneo nace en el parpado inferior,
extendiéndose hasta por encima del canto interno,
hacia arriba. La distancia entre el tendén cantal
interno estd aumentada hasta unos 13 mm; lo
normal es 3-9 mm. (4, 5)

- Blefarofimosis con telecanto: aumento de la
distancia entre los cantos medios, sin modificar la
distancia interpupilar. (6)

Otras anomalias oculares son: estenosis, duplicacion
o alargamiento de los canaliculos lagrimales,
anoftalmos, microftalmo, afectacion del musculo
recto superior, estrabismo, nistagmo, hipermetropia,
triquiasis y microcornea. (7)

Se presenta este caso para enfatizar en la
importancia de la delineacion de fenotipo para
realizar un diagnéstico clinico precoz, una oportuna
evaluacion integral y multidisciplinaria, para brindar
el adecuado asesoramiento genético a la familia.

MATERIALES Y METODOS

Familia que asiste a consulta, remitidos de la
consulta de oftalmologia, para definir la posibilidad
de que la ptosis palpebral tuviera un caracter
familiar para su intervencidn precoz, si fuera
necesario. Los integrantes de dicha familia muestran
hendiduras palpebrales estrechas con ptosis,
asociado a epicanto inverso, lo presenta el padre y
sus dos hijos.

A esta familia se le realizaron estudios
oftalmoldgicos, por presentar las hendiduras
estrechas y se determind que tenian visién normal
para su edad y que esto no habia interferido con el
desarrollo de la vision del adulto afectado y los
menores se mantienen en seguimiento.

Al valorarse por genética, la familia se interroga y se
examina a todos sus integrantes, se les pide
consentimiento informado para tomarle fotos a estos
afectados, con el fin de estudiarlos y publicar estas

en revistas médicas,
principios éticos.

respetando con esto los

Para el diagnostico se aplic6 el método clinico a
través de la técnica comparativa o de patrén, se
revisd la literatura internacional sobre el tema y se
llega al diagnédstico clinico de esta enfermedad
hereditaria.

PRESENTACION DE LOS CASOS

Asiste a la consulta de genética clinica del Centro
Provincial de Holguin una familia, cuya causa de
interconsulta fue estrechamiento de las hendiduras
palpebrales de forma bilateral, con ptosis. Un adulto
afectado con blefarofimosis con ptosis palpebral
bilateral, asociado con epicanto inverso, como se
puede observar en la imagen 1.

IMAGEN 1. Se observan las caracteristicas de
las hendiduras palpebrales

En los antecedentes familiares no se recogen datos
de interés, ni tampoco de ningun familiar con

dismorfias en la cara, ni en las hendiduras
palpebrales.
También sus dos hijos presentan estas

caracteristicas de las hendiduras palpebrales, su hijo
varon de 11 afios y la menor de seis meses, como se
puede apreciar en la imagen 2.

IMAGEN 2. Se observa la estreches de las
hendiduras palpebrales en ambos

descendientes
\ 't!

DISCUSION

El sindrome blefarofimosis-ptosis-epicanto inverso
(BPES) es una enfermedad hereditaria autosdmica
dominante, poco frecuente, con una prevalencia de
aproximadamente uno de <cada 50 mil. (1)
Clinicamente, el BPES se ha dividido en dos
subconjuntos, dependiendo de la asociacién de
malformacién del parpado (tipo I) o sin parpado
(tipo II) de la insuficiencia ovarica prematura en

mujeres afectadas. Invariablemente, se caracteriza
por cuatro tipologias principales: (2, 3)

¥
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1.En el plano bilateral, acortada hendidura

palpebral horizontal (blefarofimosis).

2.Alteracion grave del elevador palpebral superior
(ptosis).

3.Una piel vertical que surge del parpado inferior,
que inserta medialmente en la tapa superior
(epicanto inverso).

4.Un aumento de la distancia del canto interior con
una distancia del canto exterior normal
(telecanto). (4) Las mutaciones que causan este
trastorno se encuentran en el gen FOXL2, un
factor de transcripcién de cabeza tenedor, situado
en 3g23. Segun el estudio genético molecular de
FOXL2, es el Unico gen conocido actualmente a
asociarse con el BPES, esta disponible
clinicamente. El analisis de Ila secuencia
combinada y prueba MLPA aumentaron la tasa de
la genética positiva asociada con BPES. (4)

Genéticamente, sin embargo, ambos tipos clinicos
son causados por mutaciones en el gen FOXL2
humano, ubicado en 323, es miembro de la familia
de genes con factor de transcripcion activo en el
desarrollo de los parpados y los ovarios. Las
mutaciones provocan la sintesis de proteinas
defectuosas, que bien conduciran al tipo BPES 1 o al
tipo BPES 2. (5)

Este gen codifica una proteina de un solo exdn con
376 residuos, que consiste en un dominio de unién a
ADN y un dominio polialanina. Un numero de
mutaciones en FOXL2 se han identificado, incluyendo
seis nuevas mutaciones en la poblacidn china. (6) Se
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