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!NTRODUCCION Y ANTECEDENTES 

El síndrome aculocerebrorrenal fue inicialmente de~ -

crito por Lowe en 1952.CJJ En este trabajo, dicho autor pr~ 
scnta tres casos en edad pcdiatrica con características el! 

nicas bien definidas como hiperactividad, retardo mental s~ 

vero, hiporreflexia, aumento del tejido celular subcutáneo 

y prominencia del frontal, asimismo dos de sus pacientes -­

presentaban cataratas congénitas y glaucoma, opacidades cor 

nea les )' nistagmus de seguimiento. Respecto a las alteraciQ. 

nes metab6licas, dichos pacientes mostraban aciduria orgrtni 

en y amoniogéncsis renal disminuida. Posteriormente otros -

autores han ampliado la información respecto a la prescnt~­

ción clínica y etiopatogcnia del padecimiento. 

Desde el punto de vista del cuadro clínico, la ªP! -­

riencia de dichos pacientes es muy similar; la cabeza larga 

con prominencia del front:al, orejas grandes y piel pálida y 

delgada que permite observar la red venosa subcutdnea. 

El efcct:o sobre las condiciones generales de est:os n!_ 

nos es grave, al nacimicnt:o su peso es normal, sin embargo, 

prcsent:an frecuentemente inest:abilidad térmica·, cono CU!!, 
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dros febriles sin causa aparente. Asimismo, se observa retr! 

so importante en el crecimiento con un peso desproporcionado 

a la talla. La osteoporosis se presenta comúnmente. y tam 

bién con relativa frecuencia se observa raquitismo. 

Los signos ncurol6gicos, son quizá algunos de los más 

característicos del síndrome, el retardo mental es consider! 

ble y constante. Todos los casos reportados t iencn retraso 

psicomotor y deficiencia mental con un Iq. entre 30 f 70. 

Otro dato es la presencia de crisis convulsivas (D..mclas., 19ó4: 

Richnrds et al 1965 referidas en (2)). El examen ncurol6gico 

revela dos c3racterísticas principales: la pérdida del tono -

muscular )' de los reflejos tendinosos que se encuentran casi 

abolidos. Por otro todo, no hay evidencia clínica de paráli­

sis o afectación piramidal o extrapiramidal o alteraciones -

en la sensibilidad. Algunas nifios prese11tan excitabilidad i~ 

portante y llanto agudo. El estudio elcctromiográfico y la -

biopsia muscular es normal. El electroencefalograma puede e~ 

tar normal o revelar cambios difusos sin datos específicos. 

La neumoencefalografía revela dilatación moderada del sist~­

ma ventricular. 

Los signos oculares son constantes. El más coman.es la 

presencia de cataratas, las cuales se han observado en casi 

todos los casos reportados. La descripción de las opacidades 

del cristalino no es siempre precisa, parece ser que el n~ 
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cleo embrio16gico es el mAs frecuentemente afectado, así c~­

mo las opacidades polares posteriores, Al respecto Curtis(Z) 

en 1982 publica un articulo donde concluye que la presencia 

de cataratas y proteinuria pueden ser los únicos datos ini -

cinlcs en los pacientes con síndrome de Lowe. Se ha report~­

do una incidencia de prcscntaci6n del 50\ de glaucoma en es-

te padecimiento, y la evidencia de nistagmus de seguimiento 

es un dato invariable. Tangue, en 19i2, reportó un caso en -

el que el paciente presentaba microftalmos, y atrofia iridi~ 

na más midriasis. 

Las alteraciones renales más importantes en el sindr~­

me oculocercbrorrenal están relacionadas a una disfunción t.!:!_ 

bular compleja. De esta manera los pacientes presentan prQ -

teinuria moderada, hipofosfatemia con niveles urinarios noL-

males o elevados de fosfatos. El ph urinario a menudo se e!!.­

cucntra entre 6 y 7; el nivel de bicarbonato urinario est6 -

elevado a pesar de las bajas concentraciones de bicarbonato 

en plasma. La hiperclorcmia es común, y los niveles de am~ 

nio urinario se encuentran en rangos normales. Ln hipernmi 

noaciduria generalizada es constante pero puede desaparecer 

después de varios aftos, con niveles de amino§cidos en plasma 

normales. Asimismo se han observado niveles de calcio urin~­

rio normales o aumentados y valores de creatin fosfoquinasa 

aumentados en la mayor1u de los casos. 
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Un dato clínico adicional en estos pacientes es la - -

afectnci6n de las articulaciones. Athreya y Schumacher(l) r~ 

portaron tres casos con alteraciones articulares, dos de - -

ellos con inflamaci6n y contractura de pcqueftas y grandes a~ 

ticulaciones y otro más con hipermovilidnd de las mismas; 

efectuándoseles biopsia, no se encontró ningGn dato histop!!.­

~ol6gico de infiltraci6n celular inflamatoria, ni presencia 

de anticuerpos antinuclcares; por otro lado el factor reum!!.­

toidc fue negativo en sangre. El estudio de microscop{a ele~ 

tr6nica demostr6 Qnicamentc colágena de características no~­

males pero en cantidades aumentadas, dato similar a lo enco~ 

trado en otros estudios realizados en otros órganos de estos 

pacientes. 

La historia natural de la enfermedad puede dividirse 

en tres periodos, uno inicial o latente que so presenta 

aproximadamente dentro de los primeros seis y doce meses de 

vida con únicas manifestaciones la proteinuria y las catar~­

tas cong6nitas; durante el segundo afto de vida sobreviene la 

segunda fase en la que se hacen evidentes las alteraciones -

neurol6gicas y renales ya descritas, esta etapa puede durar 

cinco o seis oftos, siendo alta la mortalidad secundaria a f~ 

lla o infección renal. Si el paciente sobrevive llega a una 

tercera etapa de estabilizaci6n de su cuadro, desapareciendo 

las manifestaciones metabólicas y mejorando considcrableme~­

te s~ expectativa do vida; algunos pacientes han llegado a la 
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vida -adul~a, con secuelas importantes corno retraso mental y 

f1sico severo y con limitaci6n visual importante. 

Mientras que los hechos clí.nicos del si.ndrome de Lowe 

han sido esclarecidos y documentados, el defecto básico aan 

no es entendido, en caso de que un defecto Onico pudiera C!_­

plicar las variadas manifestaciones de esta condici6n. 

El exlimon patol6gico de los ril'iones ha revelado marc_!!.­

do incremento en el grosor de las membranas basales glomer!!_­

lares y tubulares, llevando a la suposición de que el aume!!.­

to de la membrana basal es una manií'estaci6n primaria de una 

alteraci6n mctab61ica subyacente. 

Sta tes y Pnlmieri t4l efectuaron un estudio para tratar 

de clarificar la causa inicial de las alteraciones· en esta -

patología, basándose en la:; observaciones previas de las me_!!! 

branas basales as1 como de reportes que demuestran alteraciQ. 

ncs del deso:rrollo del cristalino durante la gestaci6n. De -

esta investigaci6n concluyeron que ambas anormalidades po - -

dr!an ser secundarias a un defecto en la génesis de la col.!!,­

gena a i:ravl1s de su precursor, la prolina. De esta manera C!!. 

controron que los fibroblostos estudiados de pacientes con -

s!ndrome de Lowe, presentaban una cantidad comparativamente 

mayor de prolina respecto o los individuos normales cuando -

estas c6lulas eran incubadas bojo ciertas condiciones y P.!!. -
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riodos de tiempo, y que el incremento de la prolina introc~­

lular podría ser secundario a un defecto en la asimilación -

de la misma más que de la cxcrccii5n. 

Por otro lado también se han efectuado multitud de c~­

tudios para dilucidar la relaci6n entre las anormalidades m~ 

tab6licns y estructurales de las mitocondrias renales. Entre 

otros, Gobernado y colaboradores efectuaron estudios bioquf­

micos en mitocondrias aisladas de músculos de un paciente --

con stndrome de Lowe encontrando alteraciones en la vía re!_­

piratoria oxidativa y proponen que dichas manifestaciones -­

pueden ser un factor etiopatogénico importante que estlS pu!!_­

tualizando un defecto suhcclular como causa de esta alter!!. -

ci6n congénita del metabolismo. De esta investigaci6n se CO!!. 

cluye que el síndrome oculocercbrorrenal podría considerarse 

como una alteraciOn mitocondrial que afcctn a varios sistg_ 

mas del organismo. (S) 

Desde otro punto de vista, se ha considerado que las 

alteraciones ultraestructurales de los especímenes de bio2_ 

sias de piel que consisten en vacuolas citoplasmáticas uni 

das a membrana y degeneraci6n axonal mtis cambios vasculares, 

asi como la excreci6n anormalment:e alta de glicosaminglic!!_ 

nos sugieren que el defecto inicial de este síndrome puede 

estar relacionado a una alteraci6n en el metabolismo de los 

glicosaminglicanos. (6 ) 
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En apoyo a esta Gltima teoría, se ha relacionado a las 

mucopalisacaridosis con el síndrome de Lowe por presentar n! 

gunas similitudes en cuanto a datos ncurorradiol6gicos, u! 

traestructurnlcs a nivel celular y de laboratorio respecto a 

la excreción urinaria de los glicosaminglicanos. flabiendo s.!_ 

do establecido anteriormente que las mucopolisacaridosis son 

causadas por una deficiencia en la actividad de las hidrol~­

sas lisasomal"s requeridas para el catabolismo de los glic~­

saminglicanos, se ha inferido la posibilidad de que la alt~ 

ración inicial del síndrome oculocerebrorrcnal sea similar -

a la de las mucopolisacaridosis. 

h'isniewsk)' y colaboradores mencionan una teoría para -

explicar la patogénesis de las alteraciones oculares .. Basll.!!,­

dose en estudios previos donde se demuestra que los prote1~· 

glicanos corneales tienen un papel importante en el manten!_· 

miento de la geometría de Las fibras colágenas asociado i!!!. -

portantomente a ln transparencia cornea!, y que la malla tr!!_ 

beculnr está constituida por glicosaminglicanos con carnet~: 

rísticas citoqutmicas especificas, así como en la dcmostr~ -

ci6n Jo las anormalidades metabólicas en los glicosaminglic~ 

nos sulfatados en las enfermedades heredi tarins de la córnea 

como el queratocomo y la distrofia macular cornea!, proponen 

que tanto el glaucoma y las opacidades corncnlcs pueden O! -

plicarse también por las alteraciones de los glicosamingllc~ 

nos. 
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En el mismo orden de ideas, se habla de que el condroi 

tín 4 sulfato subsulfatado reduce marcadamente el crccimie.!!­

to de las crestas ncurales ( ?) , de nqui se podría especular -

que tanto las alteraciones neurológicas como la atrofia cer~ 

bral asociado al sindrome de Lowe, resultaran de la anormal!. 

dad en el metabolismo de los glicosaminglicanos. 

La l"'ausa especifica bioquímica de la alternci6n en el 

metabolismo de los glicosaminglicanos no ha sido demostrado. 

Fukui y colegas(S) han encontrado una síntesis excesiva de -

condroitín 4 sulfato subsulfatado en fibroblastos cultivados 

en pacientes con síndrome oculocerebrorTenal, y sugieren que 

la causa de este hecho es consecuencia de una elevada activ~ 

dad en la pirofosfatusa nucleotida. 

Yokoy y Taniguchi (9 ) no pudieron confirmar un defecto 

en el condroitin 4 sulfato en sus estudios, sin embargo e!!_ -

contraron un defecto en la sintcsis de hcpnrlin sulfnto y S!:!.­

gieren que puede ser secundario a una formaci6n deficiente -

de oligosac6ridos. 

Cohen y Surma, citados por Yokoi, especulan sobre la -

relaci6n entre los pacientes con diabetes mellitus de largo 

tiempo. de evoluci6n y los pacientes con slndrome de Lowe en 

cuanto a que ambos comparten hechos cl!.nicos similares como 

son alteraciones en la funci6n renal, cataratas, glaucoma e 
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hiporreflexia. Estos autores reportaron que en ratas expcr!_­

mentnlmente diabéticas, la incorporación de sulfato a los -­

glicosnminglicnnos (en su mayoría compuestos de hcpnrán sul­
fato) de la membrana basal glomerulnr está reducida y que -­

esta disminución en la producci6n de hcparán sulfato o sulf!!,. 

ción del mismo' podría contribuír a la afectación en la fi!. -

traci6n glomcrular en los diabéticos. De la misma manera d~­

mostrnron que el heparan sulfato es el tipo de glicosamingli 

cano más importante en ln membrana basal de la microvascul!!,­

rización retiniana, y proponen que la alteración de tal m!!_ 

cromoléculn en la membrana bas3l de los capilares puede t!:._ 

ner un papel importante en la pntogéncsis de la cnfprmcdad 

microvascular nsOciada a la retinopatia diabética. 

(9) 

Por otro lado, Kanwar y colaboradorcs(lO) referido en 

demostraron que el remover el heparán sulfato in situ 

por digestión cnz.im5.tica, lleva a un incremento dramático en 

la permeabilidad de la membr:J.nn basal glomerular. De esto se 

concluye que la deficiencia en la síntesis más que la alter!. 

ci6n en la sulfaci6n del heparán sulfato intracelular puede 

ser la causa de las aberraciones metabólicas en el síndrome 

de Lowe. 

Desde el punto de vista de la anatomía patológica, se 

sabe que dependiendo del estadía de la enfermedad, se presen. 

tarfin diferentes .cambios estructurales en las biopsias ~ • -
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renales. Inicialmente el par6nquima renal es normal, subs~ -

cuentemente se encuentran discretas lesiones en los glomér~­

los, y más tarde existe marcada atrofia y dilataci6n de los 

t:Cibulos renales 1 afectando ambas asas de Henle y los túbulos 

colectores. El hecho más importante en la mayor!a de los C!,· 

sos es el grado y la naturaleza difusa de dilatación tubular 

acompañada por una rcacci6n intersticial fibrocelular. 

En el sistema nervioso central puede haber cambios d.!.­

fusos con desmiolinizaci6n y apariencia grasa de los esp!, -­

cios perivasculares. 

En Cuanto a patrón de herencia se postula que se tra!.­

mite en forma ligada al sexo 1 basándose en la evidencia de 

la .malo.cada predominancia de presentnci6n en los individuos 

masculinos. Los estudios genealógicos revelan la trasmisi6n 

por las mujeres quienes son los portadores. El Cinico punto -

de debate a este respecto es si los portadores son normales 

y presentan alteraciones como aminonciduria y cataratas, ya 

que en algunos casos se han encontrado estos datos clínicos. 

Pnllisgaard y Goldschmidt en 1971 describen un caso familiar 

do cuatro generaciones en las que todos los hombres padecían 

síndrome de Lowe, y las mujeres portadores presentaban opnc!_ 

dades crisÍalineanas. 

Sin embargo, el hecho de que existan pacientes del sexo 
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femenino con sindrome de Lowc, impide establecer un modo de 

herencia definitivo. 

Ln ingeSti6n de ornitinn es una prueba Citi 1 para el C,! 

tudio de los portadores. Al respecto Schwartz en 196b enco!!.­

tr6 que la ingesti6n de L-ornitina por las mndrcs de sus pa­

cientes tenía como efecto el desarrollo de nminoacidurin en 

ellas en forma similar n lu que presentaban los pacientes -­

mientras que administrando la ornitina al padre y n la herm~ 

nn no se producin ningún efecto. De manera análoga, pero tr~ 

t5ndosc de un paciente femenino afectado por síndrome ocul2-

cercbrorrenal estudiado por Matsuda el padre presentaba un -

patr6n anormal de aminoácidos excretados por orina, mientras 

que la madre y la hermana, no mostraban ninguna alteraciOn en 

cuanto a su función renal aún después de la •adniinistraci6n 

de ornitina. Por lo tnnto se piensa que es probable que el 

sind.rome de Lowe consista en varias entidades relacionadas 

en forma estrecha pero con patrones de herencia diferentes. 

Fu rus e et al ( 11 ) presenta un caso clinico de un pacie!!_ 

te con cuadro c11nico cnracteristico de sindrome de Lowe, pe 

ro con acidosis metab6lica leve y transitoTia, sugiriendo 

qua ta paclente presentaba una forma especial de este sindr~ 

me. El hecho de que ambos padres presentaban opacidades co!­

neales indica que 6stos eran heterocigotos y que ta forma de 

transmisi6n del síndrome en este caso particular fue aut'JS~-
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mico recesivo. Alternativamente si la ocurrencia de 1as op~­

cidades comeales del padre fueran fortui't.as, la transmisil5n 

de la enfermedad serta reccsiva ligada al cromosoma X. 

Hittner(lZ) encuentra que los portadores de los casos 

estudiados por él, las opacidades del cristalino son caract!!_ 

rís.ticamcnte puntiformes y significativamente diferentes a -

las encont~adas en otro tipo de poblaci6n. 

En cuanto al tra~amiento sist6mico. blisicamente es m!,­

dico tl'atando de corregir las alteraciones metabólicas.que -

se presenten con bicarbonato de sodio, y administraci6n s!, -

multánca de vitamina D en caso de existir raquitismo. Los -­

cuidados generales con una higiene estricta son indispe!!,.· 

sables para evitar infecciones, ya que estos pacien'tes son 

especialmente susceptibles a ellas. La terapia física y la 

educaci6n especial son indispensables para que el paciente 

pueda tener una mejor adaptaci6n a su medio familiar. 

Por Cilt'.mo, el tratamiento de los pacientes oftalmol~­

gicos es muy importante. Abarcando tres aspectos principales. 

El ·quirCirgico, con la extracci6n de las cataratas y la goni2_ 

tomia o ·~rabeculoc'tomia para el manejo del glaucoma: el médi 

co, utilizando colirios mi6ticos o be-c:abloqueadores como ., -

coadyuvantes en el control de la prcsi6n intraocular: y el 

6ptico como ml'Stodo de rehabi1itaci6n visual. 



OBJETIVO 

El objetivo de es1:e trabaj-o es la presentación de un • 

caso clinico del Slndrome de Lowe para dar a conocer una e!!.­

tidad poco frE"cuente en nuestro medio y en la literatura mu!!. 

dial. 

Debido a que las manifestaciones oculares son de pr~ -

sentaci6n temprana y muy fre·cucntes en este padecimiento. ·­

los oftalm6logos estamos obligados a considerarlo en las PB,· 

sibilidades de diagn6stico cuando nos es referido un pacie!Í..: 

te pedi~trico con cataratas o glaucoma. 

De esta manera, podremos efectuar un diagn6stico te!!!. -

prano que redundar& en beneficio de estos p~cientes.y·dc su 

nCicleo familiar desde dos aspec't.os import".lntes. 

En primer lugar, el tratamiento oportuno 'tanto de sus 

manifestaciones ncfro16gicas y neurol6gicas, asi como de las 

tocantes al. 6rea oftalmol6gica. permitiendo una mejor rehab!, 

litaci6n y por ende mejores Condiciones de vida. 

Por otro lado, la posibilidad de efectuar estudior de 
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Pf'.digree y detecci-6n:.de Port.iidOres ,-p_ara ofrecer consejo_ gen! 

tico a los fami·l.ial-~s-,· y' asÍ_'._-1,ograr:disminuír la,'inCidenciS. 
' - ' .- - . 

de presentaciiSn de e'sta patología.· 



PRESENTACION DEL CASO 

Se presenta .u'n- _casO de síndrome de Lowe diagnosticado 

en el Hosp_it~l General Centro Ml!dico La Ra::a. 

Sus -d~t~~ ._citnÍ.Cos al- nacimiento así como la-evotuci6n 

del padecimiento se describe a continuaci6n: 

CASO CLINICO 

Paciéiite: masculino nacido el 7 de noviembre de. 1981 ~ 
' .... -

Atendido· 1iOr P_i-i~era· Vez en el Hospital de Oftalmología del 

Cl-IN el 3 .-de diciembre· de 1981 a- los 27 días de nacido. 

Tiene_·: Como ·an.tecedentes heredofamiliares positivos -

dia~etos mellitus en ta a.bue! a materna y un tío f·allecido a 

los 11 anos con retraso mental, glaucoma y cataratas cong!­

nitas. Padre y madTe sanos sin datos de consaguinidad. 

El paciente fue producto de segundo embarazo, durante 

el cual la madre curs6 con micosis tratada con penicilina a 

ca.usa de lo cual presentd choque annfillictico tratado con 

alf.a-aminopiridina en el quinto mes. 
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Fue obtenido por ces.área·, ·por distocia de partes blan.- · 

das, hernia umbilical, C:istocele y ceslirea previa,. a las lB 

semanas de gestaci6n •. 

Su peso al nacimiento. ft:1e de Z400 gramos y con· un 

apgar de 8/9, permaneciendo en incubadora durante 24 hrs. 

Alimentado al seno m"aterno alternlindolo con leche m!. -

ternizada con diluci6n de 1: 1 cada 3 horas .• Ablactado a los 

Z meses con jugo de naranja. pllitano y manzana inicia~mente,·· 

incorpprando a la dieta familiar desde los dos· anos. 

A los cinco días de nacido la madre nota que el· pacten 

te presentaba leucocoria bilateral por lo que acude .. a su m!­

dico familiar _quien lo deriva al servicio de of'tamología. 

A los 3 meses de edad su poso era do 4450 grs. y su C!, 

lla de 61 cm. El perímetro ceflilico de 40 cm,, el torficico • 

de. 30 cms y el abdominal de 38 cms. La medida del pie fue de 

10 cms. 

A la exploración ftsica general presentaba palidez de 

tegumentos
1
con irritabilidad importante y llanto de tono muy 

agudo. De igual manera se detect6 hernia umbilical y cripta.!. 

quídea bilateral e hipotonta generalizada. 
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Su exploración oítalmo16gica reve16 a.v. de percepción 

de luz en ambos ojos, y cfectuiindose procedimiento anest6s.!.­

co se observaron opacidades cornealcs periféricas superfici~ 

les con diametros cornealcs verticales de 13 y 12.S y hor.!. -

zontalcs de 13 y 12. S mm respectivamente en el ojo derecho 

y en el ojo izquierdo; iris plano con neovasculari:nci6n ceE 

cana al borde e inser~i6n plana: así como catarata total en 

ambos ojos. L~s presiones oculares tomadas con ton6metro de 

Schiotz fueron de 30.4 mm de hg en el ojo derecho y 24. 7 mm 

de hg en el ojo izquierdo. Goniosc6picamcnte se observ6 la 

inscrci6n plana del iris sin receso angular y con procesos 

iridianos largos que se insertaban por delante de la linea 

blanca de schwaibe. 

Sus exámenes de laboratorio s6lo mostraron anemia con 

hb de 8.8 y hto de Z8.8 que fue tratado con sulfato ferroso. 

El 8 de marzo de 1982, cuando el paciente tenía 5 m~ -

ses de edad fue tratado quirúrgicamcntc, efectuándole goni~­

tomta del ojo derecho del meridiano de 'la 1 al de las V, - -

cursando sin complicaciones operatorias y con mal control 

postopcrntorio de la presión intraocular por lo que el 11 de 

mayo de 198Z se le sornciti6 a trabcculectomía del ojo derecho 

sin complicaciones y con buen control postoperatori~ de la -

presi6n intraocular con tratamiento médico a base de piloca!:. 

pina Z\ 1 gota cada 8 horas. 



• l 8 

El 7 de julio de 1982, se le efectu6 nuevo procedimie!!. 

to quirCargico consistente en exploraci6n más goniotomta del 

ojo .izquierdo, la cual fue del meridiano de las X al de las 

VII, encontrfindose en esa ocnsi6n dilimetros corneales de la 

misma medida que la exploraci6n anterior, y con presiones i!!. 

traocularcs de 28 mm hg en el ojo derecho y 30 mm hg en el • 

ojo izquierdo como promedio con ton6metro de schiotz. 

Como datos positivos de laboratorio presenta un Examen 

General de Orina con proteínas de 1. 00, sin glucosuria u • • 

otra alteraci6n. 

El 6 do septiembre de 1982 se le efectu6 otra explor!_· 

ci6n bajo anestesia para tonometrtn encontr6ndose un control 

satisfactorio de la presi6n intraocular con cifras de 7.7 y 

·a.s mm hg en el ojo derecho e iiquierdo respectivamente por 

-10 que se decidi6 continuar. con manejo m~dico· a base de P!. -

locarpina ·2\ tres gotas diariamente en ambos ojos. 

El 10 de enero. a los 14 meses de edad del paciente, -

se dótcct6 retraso en e1 desarrollo psicomotor. con imposib!.­

lidad de hablar, sentarse. o caminar. La edad mental que se 

determin6 fue de 6 meses. Asimismo se corroborc.5 la dismin!:! -

ci6n del tono muscular y se encontraron reflejos tendinosos 

discretamente disminu!dos. 
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El 1° de julio de 1983 se tienen datos de estudios de·. 

gabinete tan to radiol6gicos como electroencefalograma,· ropo!: 

tanda datos normales en la rx de cráneo, y ~.ctiVidad anonnal 

cortical y subcortical sin predominio de alguna zona en el -

EEG. 

A la exploraci6n f!sica su peso fue de. 7400 gr. c"on .-­

persistent.la de la criptorqu!dea derecha. Con datos de des!!,­

rrollo psicomotriz positivos, ya se sienta y sostiene _la C!: 

be za-, 

El 4 de julio de 1983 se le efectu6 extracci6n extr!!, -

capsular de catarata en el ojo derecho cursando transoperat.2, 

ria.mente con párdida de vítreo, ruptura de clipsula posterior 

Y ·sangrado de cámara anterior como complicacioncs 1 evoluci~­

nando postoperatoriamente con c6rnea transparente, mínimos -

fen6menos inflamatorios y reabsorci6n del hipcma .. 

Sn octubre 31 de 1983 se le efectu6 lcnsectomta con 

ocutomo del -~J~ izquieLdo· sin complicaciones transoperat!?, 

rias·· y :con ·b·ú~~a e~Olu.ci6n en el po.stoperntorio inmediato. 

Bn. un.á 8XploraCi6n o~talmol6gica. realizada el 25 de -­

, j~~.io,_:dé,·_, _1.9_s_1·_::_~-~J.o.-a~~ste-sia gener~l, se encontraron los s!.~ 
guiente.s:· datOs·-:.o'fta'liD016g!°cos: . di&metros corneales ojo de r!_­

cho _--13 y· 1·~:.·~·Y:..:,~~--·i~l-_ ~·jo. :i.Zquierdo 13 y 12. s en el horizontal 
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y vertical respectivamente¡ tensi6n intraocular de 24.4 mm -

hg en el ojo .derecho y 9. 2 mm hg en el ojo izquierdo. 

La cxploraci6n de fondo del ojo en el derecho revel6 

una papila con cxcavaci6n de 0.9, con descubrimiento de la 

lámina cribosa y con desplazamiento de los vasos hacia el -­

sector nasal. El ojo izquierdo no pudo ser valorado debido a 

la presencia ie medios opacos por imprcgnaci6n hemática de 

la c6rnea y seclusi6n pupilar. En esta fecha, la asudczn v.!,.­

sual ero en el ojo derecho de seguimiento adecuado de obj~ 

tos y de estímulos luminosos, y la del ojo izquierdo de no 

. percepci6n de luz. 

En agosto de 1984 se reporta aminoacidurn gcncra,lizada 

con proteinuria estableciéndose por el servicio de gen~ticn 

la necesidad de efectuar tamiz mct11b6lico en familiares fem~ 

ninos pOra ofrecer asesoramiento genético y detectar mujeres 

heterocig6ticas. 

En mayo de 1985, por continuar con cifras tensionales 

oculares altas en el ojo derecho, se dccidi6 efectuar una -­

_segunda trabeculectomta cursando transoperatoriamcntc y post 

operatoriamcnte en forma satisfactoria con buen control de -

·1a pr~si6n intraocular y con aparente conservaci6n de la fu!!, 

ci6n visual. Asimismo se reportaron resultados de radiogr!, -

fta de huesos largos mostrando importante desmineraliza;i6n 
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de la mntri:. 6sea de predominio metafisiario con deform! -

dnd y engrosamiento de los discos de crecimiento y ftSmur te!! 

diente a sable con edad 6sea rndiol6gica entre 24 y 36 meses 

de edad. Los exámenes de laboratorio reportados se encontr.f!_­

ban en valores normales en cuanto a nlbGmina siSrica. calcio, 

f6sEoro, urea y crcatinina. Con datos de acidosis metnb6lica 

con un ph de 7.3, pcoZ 24, poZ 66. EB -11.s, HC0.3 1z·.2 1 coz 
total 12.9 y HZco3 o.s. 

El 18 de julio de 1985 se le efectuó una urología e!_ -

cretorn que mostr6 datos de discreta ectacia de pelvicilla 

derecha, con estudio ultrasonogrAfico renal normal. 

El 21 de noviembre de 1985 present6 datos francos de -

raquitismo como surco de Harrison, desviación en varo de f&,· 

mures. y 'tibias ya curvadas. inicifindose por el servicio de • 

.Pedriatrt.a tratamiento a base de fosfatos en soluci6n. 

Respecto al estudio genético. se efectu6 exploraci6n • 

oftalmol6gicr en las mujeres de la familia, detectándose ºP!!. 

cidadcs furfurliceas en la madre, en la abuela y dos tías m!!_· 

ternas. De esta manera se consider6 portadores a las parlen.· 

tes del paciente con alteraciones oculares, efcctufindoseles 

tamiz metab6lico en busca de aminoaciduria generalizada, • • 

siendo negativos los resultados. 



RESULTADOS DE EJWIENES DE LABORATORIO 

13 Julio de 1982 

EGO ph 6.0, prot 1.0, leucoc l·Z, hb· 10.7, hto 37, plaquetas 

348000. 

Junio 1984, 

Fosfatasa alcalina 470. 

Octubre 1984 

en serico 10. 8 mg 1 

f6sforo s. 7 mg 1 

depuración de creatininn (s) o. 37 mg l. 

crcatinina (o) 2Z. 2 mg 1 

coz sérico 9.0 meq/l. 

Cl s6rico 104 meq/l. 

K s~rico 4. 1 mcq/l. 

Na s6rico 144 meq/1. 



Febrero 1985 

Ca 'de orinn de Z4 hrs 8.2 mg \ 

Fósforo 59 mg \ 

vo•l(lmcn de orina 24 ·hrs 460 ml. 

Proteinas totales en Z4 hrs O. 33 g/24hrs 

Electrolitos en orina 

Na 37 meq/lt. 

K 63.8 mcq/lt. 

Cl 39 mcq/lt. 

Co2 0.6 meq/lt. 

Ca 9.9 meq/lt. 

Gnsometríu 

ph 7.25 

pco2 30. 7 

poZ 31. 7 

Eb • 11. 2 

Mnyo 1985 

o. 72 g/lt. 

hco3 

co2 total 

hZco3 

Ami.nolici~os con ··prot:e.inns ~o tales, 

prote.in~s .to.tales 7. 3 gr ' 
albGminn . . 4.6 gr ' 
globulinn 2.1 gr ' 
relaci6n a/g 1.1 

13. 8 

14. 8 

1 • o 

.23 



Química sanguínea 

glucosa 

urea 

73 mg l 

4 7 mg 

creatinina 0.9 mg \ 

Determinación de calcio y fósforo en sangre. 

Cn 

p 

10.9 mg 1 

3.8 mg \ 

Determinaci6n de albúmina ·en orina 12 hrs. 

2. 3 g/l. 

0.03Z g/IZ hrs. 

Electrolitos séricos. 

Cl 110 meq/1. 

K 3.5 meq/ l. 

Nn 136 meq/1. 

Gasometr!a 

Ph 7. 31 

pCoZ Z4.0· 

Po z 66.8 

EB - 11. 8 

Junio 1985 

hco3 

co2 total 

h2co3 

1 z. z. 
12. 9 

0.7 

EGO ph 7~0, _dens 1.023, prot 2.06, y -fostato amorfo+++ 

.Z4 



Julio 1985 

EGO ph 6.0, densidad 1.0Z4, prot. 3.96, hb huellas .. 

Blectrolitos séricos. 

Nn 

Cl 

136 meq/1. 

106 meq/1. 

K 3. 4 meq/1. 

Diciembre 1985 

Electrolitos s6ricos. 

Na 138 meq/1. 

Cl 11 5 meq/l, 

K 4.6 meq/l, 

Ca 10.s mg· \ 

mg z. B mg 1 

f6sforo Z.3 mg 1 

Febrero 1986 

Electrolitos sé ricos 

el 

Na 130 meq/1. 

K 4 meq/l. 

Ca 0.4 mg 1 

F6sforo 3.5 mg 1 

coz 
Mg 

17 

2.3 mg_\ 

. 25 
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Mg ·2.S mg \ 

EGO dens 1.0ZD, ph 6.S, e_ritr 2-.3, alb 2.0S gr/l, hb huellas. 

Agosto 1986 

Electroforesis de proteínas. 

Proteínas totales 7.7 g \ 

Albúmin·a 3;98, globulina 3. 72. 

Alfal 0.22 

Alfa2 1. 16 

Beta 1. 43 

Gama 0.90 g-r \ 

Octubre 1986 

EGO ph 7, dens 1.020, alb 1.92 g/1. 

Química sanguínea. 

Creatinina o. 3, colesterol 208 mg \ 

Electrolitos séricos. 

co 2 total 11 • 

Cl 1a2 meq/l. 

K s.1 meq/l. 

Na 142 mCq/1. 



D!SCUS!ON 

Se expone el caso clínico de un paciente con carac't~ • 

rísticas clínicos de catarata congénita bilateral, glaucoma, 

opacidades corneas, retraso mental, hipotonia generalizada, 

reflejos tendinosos disminuidos, excitabilidad, llanto agudo, 

y otrns alteraciones congGnitns como hernia umbilical y 

criptorquíden. 

Estos datos clínicos corrcSponden de manera id6ntica a 

los do los pacientes descritos por Lowe en el año de 1952. 

Desde el punto de vista de evoluci6n del padecimiento, 

se han descrito tres etapas ·características en la historia • 

natural de esta enfermedad, la primera corresponde al primer 

afta de vida 'cuando las únicas manifestaciones pueden ser las 

alteraciones oftalmoli5gicas, cataratas y glaucoma, m:ts pr~ -

teinuria. El segundo estadio aparece aproximadamente después 

de los doce meses cuando el paciente presenta aminoaciduria 

orglinica, acidosis metabólica y frecuentemente raquitismo -­

concomitante. En el caso clínico que nos ocupa, se presenta 

característicamente esta evolución. Como podemos·observar en 

la descripci6n inicial del caso, al inicio de su explora.:i6n 
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oftalmol6gica y pediátrica~ el paciente ya se manifestaba ·­

clinicamente con cataratas, glaucoma y protcinuria as! como 

con palidez de tegumentos y llanto agudo. A los catorce m~ 

ses de edad, ya era evidente el retraso en el desarrollo - -

psicomotriz y la disminuci6n de los ref 1.ejos tendinosos pr2_­

fundos, con datos electrocncefalogr5.ficos positivos mostra!!.­

do actividad anormal cortical y subcortical sin predominio -

de algunn .. ona; y es hasta los 3 años seis meses cuando fue 

intern3do por presenta: Jescompensación con acidosis metab~­

lica, detectándose aminoaciduria generalizada y protcinurin. 

además de alteraciones óseas compatibles con raquitismo. 

A este respecto, se ha descrito en la literatura, que 

la aminoaciduria generalizada se presenta en ~os casos ya -

establecidos, y que su .o.uscncia en los primeros meses de vi_ 

do no es motivo para excluir el diagnóstico, ya que d~ h!!. -

cho en algunos casos puede presentarse muy tardtamente, CQ.­

mo en nuestro paciente. (L\Indas, 1964, Abbassi 1968). (l 3 l La 

incidencia de presentaci6n del glaucoma como dato clinico -

de esta patologin se ha reportado por varios autores entre 

un 30 y un SO\; en nuestro paciente el diagn6stico de gla~­

coma se establcci6 desde su primer estudio oftalmol6gico, -

con cifras tensionales intraoculares elevadas y as¡>ccto g~­

niosc6pico correspondiente a alaucoma congénito. 

Al-respect~ de otras alteraciones oculares. Tengue en 
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1962, yn citado anteriormente, describi6 la prcscntaci6n de / 10TfCA 
microftnlmos, midriasis y atrofia iridiana, ninguna de las · 

cuales se encontraron en el caso que referimos. 

Por otro lado, se han descrito alteraciones corncales 

que consisten en leucomas, y keloidcs,Cl 4 ) En el caso cl1'.nico 

del paciente en estudio, s6lo se evidenciaron opacidades c~­

tromales pcrifiSricas superficiales, y estrías de llaab, sin -

embargo, es necesario aclarar que estas últimas se presentan 

acompañando a todos los glaucomas congénitos y no pueden ser 

atribufdas a la misma ctiopatogcnia en caso de ser una la -· 

que provocara todas las alteraciones en el síndrome de Lowe. 

En la literatura mundial, se han reportado casos de r~ 

traso mental donde el I.Q. se encuentra entre 30 y 70. En e~ 

te caso, no se tiene una cuantificación paro medir el coef.!.­

ciente intelectual, sin embargo se hace manifiesto un impo~­

tante retraso psicomotriz expresado en términos de edad me~­

tal, la cual corresponderla a seis meses, cuando la edad cr~ 

nol6gica era de 18. 

En nuestro paciente, como en la mayoría de los casos -

referidos en la literatura, los reflejos tendinosos se enea~ 

tra-ban disminuidos. De acuerdo a otros reportes, estos refl~ 

jos tienden a desaparecer aproximadamente al final de la pri 

mera etapa, sin embargo en el caso del paciente que pre~cnt~ 



•JO 

mos, los reflejos tendinosos se encuentran aCin presentes. De 

ncuerdo n Abbassi, dicha alteraci6n en los reflejos tendin~: 

sos profundos tendrían relación causal a un factor t6xico -­

presente en estos p'1cientes que resultaría en un dallo neur!:!: 

16gico constante y progresivo. 

Respecto a las al te raciones bioquímicas en sangre y en 

orina que ·.e han referido por ciertos autores como datos de 

gabinete característicos, se han corroborado en nuestro P.!! -

ciente pues present6 aminoaciduria generalizada, proteinuria, 

acidosis mctab6lica, y aumento de la CPK, e hipofosfatomia. 

Sin embargo, en este caso, el calcio urinario no se encontr6 

en cifras normales o aumentadas, como cabría esperarse, sino 

que por el contrario se encontr6 en cifras bajas. 

Paallisgaard en 1979 describi6 una familia con cuatro 

generaciones de pacientes que sufrían síndrome de Lowe, en 

la que los portadores femeninos presentaban opacidades del 

cristalino. Desdo este punto de vista, en el caso que es m.Q.­

tivo de presentaci6n, se efectuó estudio oftalmol6gico de - -

los integrantes del sexo femenino de la familia, encontrándQ. 

se en cuatro de ellas, la madre, la abuela materna. y dos -­

tías maternas, opacidades cristalineanas furfuráceas. 

Una vez ya establecidas com·o portadores desde un punto 

de vista cllnico a cua.tro de las :mujeres de la familia de --
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nuestro pacien.te, se les efectuó tamizajc mctab6lico en bu~­

ca de aminoaciduria, siendo éste negativo en todos los casos, 

Al respecto, Schwartz refiere la prueba de la ornitinn que -

efcctu6 en los portadores sospechosos en los casos expuestos 

en su artículo, encontrando que después de la administraci6n 

de ornitina, éstos presentaban un patr6n anormal de aminoáci 

dos en orina. En nuestros casos portadores, esta prueba no -

se efcctu6. 

Desde el punto de vista del tratamiento oftalmol6gico, 

es necesario considerar dos aspectos. Mencionaremos en pri -

mer lugar, que la finica posibilidad de tratamiento de In c~­

tarata congénita bilateral que se presenta en estos pacicn 

tes, con cnractcristicns de ser total en la mayoría de los 

casos, es la extracci6n de la misma con cualquiera de las -­

técnicas actualmente utilizadas, esto conlleva a la neccs.!_ 

dad de una rehabilitación f!Jncional postopcr<.ttorl<.t con le!!. 

tes do contacto, lo que representa un problema muy importa!!_­

te, ya que la adaptaci6n, de por sf dificil en pacientes p~­

diátricos, se complica aún más por los patrones anormales de 

conducta de estos nifios. En segundo lugar, el control del 

glaucoma requiere no sólo de un tratamiento quirOrgico único, 

sino de un estricto seguimiento de los parámetros como la m~ 

dición de la presión intraocular, los diámetros corneales y 

la exploración oftalmoscópida de In papila, mismo que rcqui~ 

re efectuarse con cierta frecuencia y bajo procedimiento~ --
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anestésicos habituales, aún bajo circunstancias metab6licas 

y·de desarrollo deficientes en estos pacientes. Por ende, ·­

las dificultades para el control de los padecimientos ocul~­

res que se presentan en este síndrome 1 así como para la C!?,. -

rrclación 6ptica en el postoperatorio, limitan a estos niftos 

la posibilidad de rehabilitaci6n en su adaptación al medio. 



CONCLUSIONES 

PRIMERA. El síndrome oculocerebrorrenal de Lowe .es un, 

padecimiento poco frecuente que presenta manifestaci.~>1:1e·s 

oculares, renales y neurol6gicns. 

SEGUNDA. Existen mGltiples teOrtas.·-pa~~ -.~·xp¡ic'a.r·- ~a ;._ 

etiopatogenia de esta entidad, sin emb'argo; hasta- el· momento, 

la altcrnci6n blisica es descon~cida. 

TERCERA. La historia natura_!· de ~la·:enf~rmedad abarca -

tres periodos; los ·dos primeroS·, floridos en cuanto a sus m!!, 

nifestaciones clínicas,. el_ tercero caracterizado por una ten. 

dencia. a - ia- estabili::aci6n· uíetab6lica con mayores expectat!_­

. vas -de vida ~~ra e:I paciente. 

_CUARTA •. -La .imp~rtancia del diagn6stico temprano en - -

cuanto al ti-ataniiénto se fundamenta en la necesidad de ofr~­

ce~lo en f'onna o_portuna 1 ·que junto con una rchabilitaci6n •• 

adecuada,_ permite a los pacientes disfrutar mejores condici2 

nes do vida.· 
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QUINTA. Los paciéntes con s!ndrome de Lowe requieren -

manejo mi.tl tidisciplina'rio, con ·intervenci6n del pediatra, 

del nefr6logo, el rieur6'logo, el genetista, el oftalm61ogo y 

el espCcialista en rehabilitaci6n fisica. 

SEXTA. Debido a que esta entidad patol6gica presenta -

un patr6n de herencia relativamente constante ligada al cr~- · 

mosoma X, ,e requiere efectuar estudios orientados a dete~ -

ci6n de portadores para poder ofrecer consejo genético a la 

familia. 

SEPTIMA. El tratamiento oftalmo16gico temprano y la -­

rehabilitaci6n 6ptica adecuada revisten gran importancia si 

tomamos en cuenta que en el hombre la vida de relación depe~ 

de en gran parte de la funci6n visual, 

OCTAVA. Las limitaciones físicas y mentales, secuelas 

no controlables de esta enfermedad, aún con el manejo m~dico 

y quirGrgico 6ptimo, nos hace concluir que lo PREVENCION DE 

NUEVOS CASOS es nuestra responsabilidad final y más importa~ 

te como promotores de la salud. 
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