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REPORTE DE DOS CASOS DE MALFORMACIONES
CONGENITAS ASOCIADAS CON CRIPTOFTALMOS

Ligia Gonz4lez Cordero*

INTRODUCCION

La malformacién congénita de criptoftaimos es poco
frecuente y se le ha postulado una probable etiologia
genética autosémica recesiva o bien heterogénea. En
1872, Zehender y Manz sugirieron el término de criptoftal-
mos para esta entidad que representa fusion congénita de
los pérpados, auseicia de abertura palpebral, producién-
dose un "ojo escondido”. Puede ser uni o bilateral. Enia
literatura, se han reportado casos que tienen asociadas
anomatfas del desarrollo del globo ocular y del conducto
lacrimal {1,2). Pero en otros casos no han estado presentes
anomalfas oculares{3}. Se ban descrito ademas, asociadas
malformaciones en otros sistemas, tales como; alteracio-
nes en orgjas, nariz, implantacion anormat de} cabetlo,
paladar hendido, labio leporino, dientes malformados,
atresia de laringe, encefalocele, anormalidades del tracto
urogenital, atresiaanal, y sindactilia parcial ototal {1,2,3.4).

MATERIAL Y METODOS:

Se revisa expediente matermo y protocolo de autopsia
de gemelos masculinos nacidos en ef Hospital México,
San José, Costa Rica y autopsiados en el Servicio de
Patolog(a del mismo Hospital.

REPFORTE DE CASOS
Historia:

Gemelos masculings hijos de madre de 27 afios, resi-
dentz en Alajuela, oficios domésticos, gesta 4 para 2
abortos 1, con dos kijos vivos sin malformaciones. Tuvo
controf prenatal. Cursaba 1a semana 33 de gestacion
cuando inici6 sangrado transvaginal, por 1o que fue referi-
da det Hospital de Alajuela al Hospital México. En el
examen fisico de ingreso a este Centro, s& anota aliura
uterina de 31 cm., frecuencia cardfaca fetat de 144 por
minuto. Por vltrasonido se determinan dos productos de
aproximadamente 29 semanas, por 10 que se trata a2 la
pacienic ¢on reposo, Bteroinhibidores y esteroides.
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Al tercer dfa se anota en franca labor de parto, bolsa
rota, un producto pélvice con extremidad en vagina porlo
que s le practicg cesdrea de emergencia. Nacen productos
masculinos, el primero pélvico de 1440 gramos, talla 37,5
cm., perimetro cefdlico de 29 cm., con Appgarde 2 y 1
declargndose fallecido a los 10 minutos. El segundo
producto de 1430 gramos, talla 40 cm., circunferencia
cefdlica de 26,7 cm., con Appgar de 2 y 1, declarfindose
fallecido a los 10 minutos. En ambos productos se realizé
la aulopsia (A89-305 y A89-306).

HALLAZGOS DE AUTOPSIA EN AMBOS
PRODUCTOS

MALFORMACIONES EXTERNAS:
PRIMER GEMELO SEGUNDO GEMELO
Disformismo
—Criptoftalmos izquierde  —Criptoftalmos derecho
0jo izquierdo mis bajo ojo derecho mis bajo
Globo ocular presente  -IDEM
sin alteraciones morfo-
lgica.
—Hipertelorimo ocular -IDEM
—implantacién anormal -IDEM
det pelo: desplaza-
miento del peio parie-
tal hacia la region fron-
tal hasta Hegar a la base
lateral de las cejas
—Cuello corto con ple-  -IDEM
gamiento de piel
—Paladar ojival -iDEM
—Sindactilia parcial en  -IDEM
ambas manos y total
en ambos pies
-Térax aplanado con ~-IDEM
amplia separaci6n de
pezones
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—~Abdomen excavado -IDEM
con implantacién baja
del cordén umbilical

MALFORMACIONES INTERNAS:

—Atresia de laringe con -IDEM
diafragma oclusivo a
nivel glético

Rifién derecho tinico —Displasia renal bilateral
y displisico (*) *)

—Ano imperforado
dilatacién proximal

del recto

HALLAZGOS COEXISTENTES

—~Hemorragia subarac-. —Hemorragia subaracnoi-
noidea en polos dea occipital y frontal
temporales derecho

—Anectasia pulmonar —Anectasia pulmonar

(*) Se entiende por displasia renal entidad producida como trastorno de
la diferenciacién renal, que presenta macroscépicamente miltiples
pequeiios quistes y microscdpicamente desorganizacién de la arquitectura
glomerulo-tubular con escasos glémerulos deformes, abundante
mesénquima embrionario con nidos de cartilago embrionario, collaretes
fibromusculares y conductos revestidos por epitelio alto, también de
aspecto embrionario.

02-Z

—

Foto 1: Aspecto comparativo de las
malformacionesexternas de los gemelos. N6tese
el criptofaltmos contralateral y la sindactilia.

Fotos 2A, 2B: Detalle del criptoftalmos con-
tralateral en los gemelos.
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Foto 3: Detalle de lasindactiliaen pi¢ del segundo Foto4: Detalle de la sindactilia més notoriaen la
gemelo mano derecha del primer gemelo, entre segundo
y tercer dedo.
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COMENTARIO

Los dos casos que se presentan, ilustran malformacio-
nes congénilas similares en gemelos, asociadas con una
caracter(stica poco frecuente como es la criptoftalmia,
unilateral en ellos y presentandose en forma contralateral,
En la literatura se reportan casos asociados principalmente
con sindactilia, anomatia genital y de orejas y conductos
auditivos. Como datos ocasionales, Ja presencia de atresia
de laringe, atresia anal y anomalias renales (4). Ya desde
1872, Zehender y Manz habéan hecho ef primer reporte de
un casc de criptofialmia con malformaciones asociadas
(hemia ventral, anormalidades genitales y sindactilia).
Postuiaron como probable mecanismo de desarrotio de la
lesion, un defecto en la formacidn del pdrpado, y
consecuentemehte el mesodermo en frente del giobo ocular
se transformaen piel con el fin de proteger el 0jo (3). Otros
autores han atribuido las deformidades abridas amniGticas
0 a procesos inflamatonios intrauterinos y ademas se ha
reportado consanguinidad (3). Sin embargo, la patogenia
a4n no esid bien definida y se considera la criptoftaimiano
comoanormalidad aisiada sino un componente de multiples
malformaciones. Ean auestros casos, datos Namativos,
aparte de Ja criptofialmia son 1a curiosa implaniacion del
cabelio parietal gue se extiende frontalmente hacia las
cejas, ya descrito por otros autores (3), 1a presencia
de sindactilia, paiadar ojival, atresia de laringe y displasia
renal comunes para ambos. Uno de elios con ano imper-
forado, maiformacidn también descrita asociada a criptof-
talmia {4). Fraser (2) reporit en 1962, las caracleristicas
distintivas de criptofialmia asociada con otras malforma-
clones en varios casos, por lo gue también e le conoce con
¢! nombre de Sindrome de Fraser. En 1969 Ide y
Wollschiaeger reporian un caso de un nifio de 13 afios con
miltpies malformaciones congénitas asociadas a criplof-
taimia bifateral, tales comodeformidades de las orejas, con
atresia de los conductos auditivos, varacion en las lineas
de implantacién dei cabetio, malformacion de los dientes,
pequetia laringe, hernia ventrai, espina bifida oculta, sic-
dactilia de pies ¥ manos y anomalia en el pene (3).

RESUMEN

Sc presenta la historia clinica materna y el protocolode
avtopsia de gemelos masculinos autopsiados en el Servi-
¢io de Pawlogfa del Hospitai México, San José, Costa
Rica, con miiltiples maiformaciones congénitas similares,
asociadas con criptoftaimia. 1.a madre de 27 afios con su
cuarto embarazo gemelar de 33 semanas y por ultrasonido
de 29 semanas, ameritd que se le practicara cesfirea de

emergencia porestar ¢l primer producio pélvico con extre-
midad en vagina. Ambos productos fueron masculinos,
pequefios paraedad gestacional, con Appgar de2-1y seles
declars fallecidos a los 10 minutos, debido a automatismo
cardiace mantenido. En la autopsia se les encontraron tas
siguientes malformaciones comunes: criptofialmia unita-
leral, paladar ofival, sindactilia de manos y pies, impianta-
cion baja del cordon umbilical, y anormatidad en Ia im-
plantacién del cabello parietal que se desplaza hacia 1a
region frontal y las cejas, atresia total de laringe, displasia
reaal en ambos riftones e uno de los niflos y en un 1ifién
dnico en €l otro. Se refieren casos reportados en la
literatura y los posibles mecanismos implicados en Ia
patogenia de Ia criptoftaimia, ta cual se considera no como
anormalidad aislada sino como componente de vn sindro-
me de miiltiples maiformaciones.

SUMARY

Autopsy data of twins with malformations associated
cryptophtalmia and clinical history of their mother are
presented. The mother was twenty seven years old. An
emeErgency cesarean surgery was performed on week 33
because of a proiapsed fetal extremity in vagina. Both
products were male and were classified as small for gesia-
tional age, with an Apgar score of 2 and 1. They died ten
minutes afier delivery. The autopsy findings shared by
both products, were: the fingersand toes, low setumbilical
cord, hair line variations, larynx total atresia, bilateral
repaldysplasiainone, and unilaieral in the other. Reported
cases and their possible mechanism in the pathogenesis of
cryplophtaimia are described. Cryplophialmia is not
considered an jsolated anormality but a multiple malfor-
mations syndrome.
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