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PRESENTACION DE CASO
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Resumen

La criptoftalmia o ablefaria es una malformacién
congénita muy rara, se estima en aproximadamente,
20 por cada 100 000 nacidos vivos. Es la anomalia
en la que los parpados no se desarrollan
correctamente, el globo ocular esta cubierto por piel
y sin una apertura palpebral visible. Es una forma
severa de disgenesia del segmento anterior y puede
estar asociada con otras anomalias o encontrarse
como parte de un sindrome. Se presenta el caso de
una paciente embarazada de 30 afios de edad con
17 semanas de edad gestacional y diagndstico
ultrasonografico de disgenesia del segmento
anterior. Se le realizé necropsia clinica previo
consentimiento de la pareja al producto de la
concepcién en el Hospital General Universitario Dr.
Gustavo Aldereguia Lima, de Cienfuegos y se
concluyé el caso como: criptoftalmia bilateral
completa, atresia de orificios nasales y auditivos e
hipoplasia bilateral de cartilagos auriculares,
ademas, implantacion baja de las orejas. El trabajo
realizado pretendié describir la etiologia, incidencia
y caracteristicas, debido a lo poco frecuente de la
aparicion de esta entidad, y para una tener una
mejor comprensién y elevar la calidad de la atencién
de estos pacientes y las gestantes.
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Abstract

Cryptophthalmia, or ablepharitis, is a very rare
congenital malformation, estimated to occur in
approximately 20 per 100,000 live births. It is an
anomaly in which the eyelids do not develop
correctly, the eyeball is covered by skin, and there is
no visible palpebral fissure. It is a severe form of
anterior segment dysgenesis and may be associated
with other anomalies or occur as part of a syndrome.
We present the case of a 30-year-old pregnant
patient at 17 weeks of gestation with an ultrasound
diagnosis of anterior segment dysgenesis. A clinical
autopsy was performed on the fetus, with prior
consent from the couple, at the Dr. Gustavo
Aldereguia Lima University General Hospital in
Cienfuegos. The case was concluded to have:
complete bilateral cryptophthalmia, atresia of the
nasal and auditory orifices, bilateral hypoplasia of
the auricular cartilages, and low-set ears. The work
carried out aimed to describe the etiology, incidence
and characteristics, due to the infrequent
occurrence of this entity in our environment, in order
to have a better understanding and improve the
quality of care for these patients and pregnant
women.
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INTRODUCCION

Las anomalias oculares congénitas pueden
presentarse aisladas y con frecuencia se asocian
a otras alteraciones del desarrollo, que afectan a
otros 6rganos o sistemas, como ocurre en los
sindromes.®?

El criptoftalmos u ojo oculto, también llamada
ablefaria, es una anomalia muy poco frecuente,
descrita clinicamente por Zehender en 1872, y
desde el punto histopatolégico por Manz en el
mismo aflo. Se estima en, aproximadamente, 20
por cada 100 000 nacidos vivos y se presenta
como la ausencia congénita de los parpados, los
ojos estan cubiertos por piel que va desde la
frente hasta las mejillas y ocasiona una pérdida
de la arquitectura total o parcial de las
estructuras del globo ocular. Basicamente el
defecto radica en la ausencia de fisura palpebral.
Hay ausencia en grado variable de pestafias y
cejas. Con frecuencia es bilateral y simétrica,
(1.2.3.45) gunque, hay casos unilaterales y
asimétricos.®

El trabajo realizado pretendié describir la
etiologia, incidencia y caracteristicas, debido a lo
poco frecuente de la aparicién de esta entidad, y
para una tener una mejor comprension y elevar
la calidad de la atencién de estos pacientes y las

Fig. 1. Caractaristicas a.natnmnpa{lglﬁgim

gestantes.
PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de una gestante de 30 afos
de edad, sin antecedentes patoldgicos
personales. En la ecografia de las 17 semanas el
equipo multidisciplinario de genética médica
provincial observé disgenesia del segmento
anterior y se le brindé asesoramiento genético. A
la edad gestacional de 14 semanas la pareja
decidi6 interrumpir el embarazo y se le realiz6
necropsia clinica al cuerpo fetal en el Hospital
General Universitario Dr. Gustavo Aldereguia
Lima, de Cienfuegos. En el habitus exterior se
estudidé un feto masculino con ausencia total de
ambos parpados, donde la piel recubria toda la
superficie hasta las mejillas. Ambos globos
oculares presentaban pérdida total de su
arquitectura, ademas, la ausencia de orificios
nasales, auditivos y escaso desarrollo del
cartilago auricular de ambas orejas con
implantacion baja. En el examen interno no se
encontraron alteraciones. Las conclusiones
anatomopatoldgicas en este caso fueron:
criptoftalmo bilateral completo, atresia de
orificios nasales y auditivos, hipoplasia de ambos
cartilagos auriculares e implantacién baja de las
orejas. (Fig. 1)
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DISCUSION

Se plantea la herencia autosémico recesiva
aunque existen reportes de casos con
presentacién autosdémica dominante sin
predilecciéon por sexo o raza.“*”

La etiologia del criptoftalmos se desconoce, solo
se ha sugerido la deficiencia de vitamina A, la
presencia de bandas amniéticas,™** pero en este
caso que se presenta, no se recogieron estos
datos.

Se origina por un defecto congénito en la
migracién de la cresta neural que da lugar a un
desarrollo anormal de los parpados y de las
estructuras oculares anteriores; incluye la
ausencia parcial o total de las cejas, hendidura
palpebral, pestafias y conjuntiva. Pueden existir
los ojos ocultos debajo de la piel y por lo general
son disfuncionales. En muchas ocasiones aparece
un esbozo de las cejas y de ahi la piel continda
de la ceja a la mejilla; el resto de la érbita y de la
cara suelen ser normales."!) El caso presentd
ausencia total de hendidura palpebral,
conjuntivas y distorsién total de la arquitectura
de ambos globos oculares. Todo esto
acompafado de atresia de orificios nasales y
auditivos, hipoplasia de ambos cartilagos
auriculares e implantacién baja de ambas orejas.
No fue posible evaluar la formacién de cejas y
pestafas por la edad gestacional fetal en el
momento de la autopsia.

Esta anomalia puede ubicarse en el sequndo mes
de vida intrauterina. Alrededor de la séptima
semana aparecen unas invaginaciones laterales
y ocurre a nivel de la copa Optica un
levantamiento ectodérmico por debajo del
mesodermo que la rodea que forma un par de
pliegues (parpados) que tienden a aproximarse
hasta quedar fusionados alrededor de la novena
semana, pero a partir del quinto mes del
desarrollo esta unién comienza a desintegrarse,
aunque no se reabre totalmente hasta el séptimo
u octavo mes del desarrollo; si no ocurre esta
cascada de eventos embriolégicos de forma
ordenada, se presenta el criptoftalmos o bien
alteraciones a nivel palpebral, seglin sea la
intensidad de la noxa.™® En este caso, a pesar
que la interrupcién del embarazo se realiz6 a las
17 semanas, no se identificaron ningunas de las
estructuras.

Zehender y Manz clasificaron la criptoftalmia en
tres subgrupos:

a. Tipico: el mas frecuente. La piel
reemplaza a los parpados. No existen
cejas ni pestanas. Se corresponde con el
caso presentado.

b. Parcial: la piel se fusiona en la zona
medial del globo. El tercio externo del
parpado es normal.

c. Congénito: simbléfaron del parpado
superior con el globo. La cérnea aparece
queratinizada, el punto lagrimal esta
ausente y puede aparecer xerosis ocular.®

Otros rasgos oftalmoldgicos asociados pueden
ser: microftalmos, atalamia, ausencia de malla
trabecular y canal de schlem, subluxacién del
cristalino, aniridia, sinequias de iris y cristalino al
endotelio corneal, atrofia del cuerpo ciliar,
colobomas coroideos, cejas supernumerarias,
ausencia de foliculos pilosos y glandulas
lagrimales.’® Ninguno de estos rasgos se
corresponde con los del caso presentado.

Hallazgos no oftalmolégicos descritos:
disencefalia, mielomeningocele, retraso mental,
sindactilia, hernia umbilical, atresia anal,
aplastamiento frontotemporal, distribucién
capilar anormal, malformaciones
otorrinolaringolégicas, genitourinarias o
cardiacas.®®” De este grupo de rasgos, el caso
presentado mostrd atresia de orificios nasales y
auditivos, hipoplasia de ambos cartilagos
auriculares e implantacién baja de ambas orejas.

Pueden existir cambios metaplasicos desde el
epitelio corneal hasta la piel. Los musculos
orbicular y elevador del parpado superior se
encuentran bien representados, mientras que el
tarso y la conjuntiva son rudimentarios o no se
encuentran.®

Thomas y cols. en su articulo: Isolated and
syndromic cryptophthalmos, publicado en la
revista American Journal of Medical Genetics,
nimero 25 de 1986, propusieron una serie de
criterios mayores y menores, lo cual permitié
distinguir entre la criptoftalmia aislada de la
sindrémica no necesariamente incluida en el
sindrome de Fraser (SF); segun refieren Caoa y
cols. en su articulo acerca del tema, sin embargo,
son escasas las descripciones histopatoldgicas en
el criptoftalmos y se realizaron en el contexto del
SF o en sus modelos animales, que sugirieron
alteraciones de la matriz extracelular.®

Para el manejo de las malformaciones congénitas

Medisur

enero 2025 | Volumen 23 | Numero 0


https://medisur.sld.cu/index.php/medisur

Descargado el: 8-12-2025

ISSN 1727-897X

oculares se requiere asesoramiento genético con
el objetivo de brindar informacién Gtil a los
padres y orientarlos sobre el riesgo de
recurrencia en embarazos posteriores," también
podrd plantearse la posibilidad de la cirugia
reconstructiva en casos complejos y solo si hay
resultados de potenciales evocados visuales
confirmados por pruebas electrofisioldgicas.*®
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