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OPTALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA CRONICA

DEFINICIONs

Ia oftalmoplegfa externa progresiva cronica es una incapacidad
bilateral,. insidiosamente progresiva, para mover los ojos. EL tm
gtorno habituaslmemte se¢ asocia con une severa ptosis palpebral b:n
lateral. Cuando eata { OPE ) es completa, los ojos permanecer in-
wdviles y. no responden a la estimulacién oculocefdlica ni caldri-
ce. EL padocimiento habituelmente afecta los misculos extraccula-—
res y a menudo nflecta otros rmisculoa,, especialmente los misculos
de la cara, cuello y hombros. En algunos pacientes por lo tantic -
ol resultado f{inal es uns distrofiia muscular generalizada.

BTIOLOGTAS

Su etiologfa hasta el momento astual sigue siendo deacnnocida.

EL primer.aaso descrito de esto padecimiento fuc heaho pox ¥ON.
GRAEFE en el afi de 1868, el ousl lo atribuypdas la parslisis in—
ternuclear del sistema nervioso centrale{ I-4 )

En 1879 BUTCHINSEN estudid diecisiete casos y los denomino cowme
“'mo oftalmoplejfe externa.{ 2,4 ) Is etiologfa neurogénica fue ge—-
nenalmente aceptada en su irmdcio, en I888; GOWERS describvidcasos e
ofitalmople jfa: externa con degenracilm de los nfcleos que inervan -
log musculos extraoculares. En IB30: FUCHS sugiriérque:zme tratase -
de una enfermedad de tipo misculan, esto en baBe & cinco casos egi~
tudiados con biopsia del misculo elevador del pfrpado y exhibieron
signos de atrofis el cusl los considerd como primarics y mno secun-
derios a las alteraciones neurogénicas , por lo- que la denomingd. o
no parte de una miopatfs. (2,4-6)

Bl términio de aftalmople;iﬁz nuclear progresive fué ssimblecide
por HOEBIUS en I900 en dos casos que presenteaban anormalidades nec-
vronales en el nfcleo motor ocular comun en estudios postmortem. .
Une revieidn realizada en I928 por LANGDON 3 CADWALADER fue el pri
mer caso verificado en un paciente de 84 afios de edad con oftalmo-
plajfa externs, de 40 afios de evolucidn, en el cual encontraron: ~-
ligeras alteraciones degenerativms de los ndcleos IXI, IV y VI pa-—
res craneales, dicho ceso se descarto por la edad avanzsda que pre
gentaba, Se sostuvo la misma teorfa por JEDLOWSKI en I943, en un -
paciente femenino de 29 afios de edad con alteraciones mfs pronun -
ciadas de. 2op mismos nfcleos, pero con fasc{culos musculares y ne-
rvios normsles, por lo cual no fuf aceptada. { I,4,8 )



Estudios posteriores de necropsf{a han confirmado este punto de:
viste ( BECKET, NETSKI I953; SWARTZ y LIU 1954 ). )

Por otro lado los esiudios de bilopsias de los misculos extra ~
oculares han sido interpretados clpramente como: cambios tfpicos -
de una miopat{m, lo cual fue confirmado por primera vez por SAN -
DIFPER en 1946 a traves de une bippsia de musculo recto internw -
(2,8) Los estudios m4s importantes fueron realizadom por KILOH y
NEVIN ( I951 en cinco casos con estudios de biopzia musculer y de
electromiograffa de los mwdsculos extraoculares y clevador del pd-
rpado, por 1o cuasl se fundamento por primers ver la teorfa miopd.
tica,. A partir de esta fecha se¢ han presentado numerosos repories
los cuales los sosticnen JAXPAL, OKASAKI, BERNSTEIN. (I,3a4,.0,7)

S¢ han observado la asociacidn entre la oftalmoplejfa exicrna
progresiva crfnica y alteracions. =biotrfficas neurodegenerativam
tales como sont distrofias ~tfpizus del epitolio pigmentario ds -
la retina , ataxias, encefalopat{a espongiforme, afnirome de REP~
SUM,. Sin embargo & sido propuesto por COGAN en el aflo s 1946 el
termino de OPTAIMOPLYJIA ABIOTROPICA. (3,4)

SCHOTLAND y ROWLAND ( 1954 ) NAGORA y ZAUBBHMAR { TSS9 } hen «
encontrado cambios de distrofia muscular progresiva, Lo que ©0s -~
tienen otros autores como son GOWERS { IB82 ) y CILSUIIELLT { 1946
39(314')

Bn el afio- de I966. DAROFP gostuvo ambes teoria:, 1a newrogénice
¥ la miopdtica ep una revisidn de pacientes con presencia de. -
oftalmoplej{a externa progresive y encefalopsuis eppongifvrme,por
lo cual la denomind oftalmoplejfa centrale. (I} Iguonlmentc JAKNPEL
gsostuvo la teor{s supranuclear debidc a la disparidad de 1o Yogw-
s8i8n del musculo elevador del pArpadc y del recto superioi, .. =
cuales estan inervados por el mismo nfeleo.(9) OLASAKY v BEANSTA-
IN estudiaron casos do oftalmoplejfa exterma progresivn ordnice y
anormalidades histolégicas difusas del sistema mervioso eniral.

BRION y RECONDO ( 1967 } asccliaron oftelmopleifa y dogeneracifn
espinncerebelosa con lesion del III per cwanesl. {I,8,9)

Debido a que los cambios weurdlogicos sor dificiles do iferen~-
ciar de las causau miopaticas ,, ROSENBERG { I968 ) propone cambiar
el término de miopatfe ocular por el de ofvmimop. :ila exteina pro-
gresiva crénica, y esta condicion ha sido acepiadiz por numeroevit -
sutores, STRUMPELL en 1886, LAWPORD en IBE87, WARINA on 1845, NE: -
UMONT en I900, BRADBUNNE en 1912, WILLHRAND ¥ SAEKGEH en T30, #A%
MULLEN y HINE en 1921, (4) -

Algunos otros investigadorey enconiravon iztlusrones mivi ondrd
les en los musculos extraoculacern y deltoiden | LLUGRL, KUWARA J. -
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De mésculo esquelético y clulas hepdticas (SHY y GONATAS). De

?ﬁsculo extraocular y cerebelo ( ADACHI ) y glandulas sudor{paras.
I,6,T)

Estudios recientes de OLSON y colaboradorea con las nuevas té -
onicas actuales de tingidn han demostrado la presencia de fibras -
musculares “pardizco-rojizas® en pacientes con oftalmeoplejfa exte-
rns progresiva crénica, las cuales no son encontradas en los mus ~
culos denervados de los seres humanos y de animales de experimen -
tacifn o en alteraciones neurcpdticms. {5)

Debido & que las anormalidades se encuentran en los misculos ex
traoculares, esquelético, cerebelo, cBlulas hepdticas y gléndulas”
gudorfparas demostradas mediante estudioes histoquimicos y microdeo
pla electrénica.

La oftalmoplejf externa progresiva cronica puede ser una enfer-
medad sistSmica probablemente por la presencia de alteraciones a -
nivel mitocondrial y solamente confinada no unicamente a los mise=-
culos y nervios, oftalmoplegia plus. (6,1I,20)



HERENCIAs

Existe una presentacion de tipo familiar en aproximadamente ur
50% de los casos segun MOSES y HELLER, aunque: 1os rasgos henedita
rios gon menos pronunciades que en las distrofias musculares se——
gun LIND y PRAME, (I,I2)

Usualmente la transmision es por una carga autfiomica dominante

BEAUMONT en I900 reportf dos casos en una familia de cuatro ge ~
neraciones; Me AULEY report§ dos casos alsaldos de uns madre o hi-
Ja; FAULKNER describié. cinco casos en dos generaciones; ROTH en ~—
1929 reporto dos casos en tres gencraciones. ( PIG. I ) . Aunque -
existen formas recesivas ligadas a el sexo segun GATES; SALLERAS y
ORTIZ de ZARATE. { FIG. II ) En 1p9 pocos casos de tipo congénito
BRAUNDBURNE report$ dicciciet: de treintasiete mlembros de cinco -~
generaciones y todos cllos del sexo masculino. (I,3,4,I2) ’

FIG. I HERENCIA DOMINANTE

fiﬁm?

PIG. IX HERENCIA RECESI "‘ B i “**"-- <-~~-
LIGADA AL SEXO L C] &

E}

O B S —
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CUADRO CLINICQ:

Este tipo- de padecimiento afecta igualmenbe a los sexos mas -
culino y: femenino.

La forma de presentacién de este padecimiento usualmente cg -
temprang durante la nifiez o en la adolecencia , sin embargo. su ——
presentecidm algunas veces es aparente entre las edades de los 20
a 30 afios y ocacionalmente hasta los 50 afios de edad ( LAWPORD I8
87 }(I,344,12)y deniro de su evolucion natural es mas frecuente ~
que permenesca estdtica por largos perfodos de tiempo. en cualqui~
er estadfo de su desarrollo,. con una progresidn a una total o ca-
oi total oftelmoplejfa exterma aproximadamente en wr t&rmina de -
30 a 40 afios de evolucion,

La forma congénita de oftalmople jfa externa progresivae créni-
ca la cual puede aparecer desde el nacimiento o tempranamente es -
descrita por VON GRAEPE , la cual se refiere que em mas répida em
su evolucidn y es completa aproximadamente a los 5 afios de edad.

Ls pregentacion en forme congénita de preasentacién desde el -
nacimiento es mas o menos completa desde su inicio por lo que dil-
ferentes autores ( WILBRAND y SAENGER ) la excluyen debido a ng. -
ser progresiva. ( I,3,4, )

In primera manifestacion clfnice usualmente es la presencia ~
de: una discreta ptosis palpebral, inicialmente siendo: este unjida-
teral, sin embargo postsriormente en un perfodo de varios affos,. -
enta se presentn en forme bilateral en forma invarieble (I,3,4,7,
I3) finalmente ser mas o menos completa con una pérdide casi. to
tal de la funcibn del misculo clevador del pfrpade; a medida gque
la ptosis pflpebral progresa esta invariablemente interfiere con. -
la vieifn, por lo cual sobrevieme uns posiciém anormal de lu ca -
beza { Posioidn compensadors ) presentandose eate ¢on elewncidn —
d81 mentdn y 1la utilizacién de los musculos frontales en caso de
no estar estos afectados ( fascies de HutcHinson ) {I), En generul
la gran meyoria de los diferentes autores mos reportan que la pto—
ois pSlpebral es el primer signo clfnico inicial en su presenta—-
cifn, sin cmbargo BING y HAYMAKER sefialan que puede ser el udtiuo.
signo clfmico en presentacidn, Se hp degerito un caso de dos hom-
manos con le presencia de oftalmoplejfa sim ptosis phlpebral.

Dos mfsculos extraoculares son afectados dentro de un. perfodo
My variable de tiempo el cual puede ser de¢ I hasta 20 afios.

Frecuentemente de los misculos extruoculeres el musculo que =
primeramente se involucra es ¢l minculo recto interno, , con la co
nsecuente produccién de exoforis.
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Esta exoforia da lugar posteriormente s una exotropia con li~
mitecifn asocimda & la aduccién y convargencia, por 1o cual es ta
mbien frecuente que en los estadfos tempranos de este padecimien—~
to su presentacifn ses asimftrica y finalizar siendo sim&trico. (&
3,44,11,12)

Existe un limitacidn scocialda a los movimientos verticales con
paresis a la elevacidn previe & la depresién, esto en comjumcidm -
con el desarrolle: de la ptosis pAlpebral lo cual nos conduce a la
presencia de una posicién compensadors de le cabezn { MALBREN I9-
66 ) (3}

Con la pérdida lenta pero progresiva de los wovimientos oocn -~
leras, el paciente la gran mayoria de las veces ai 10 e que to=~
das no se da cuenta de las limitaciones de los wmismos, hasts que ~
el cusdro clfnice de oftalmoplejfa es profunda y total con tende -
neie & que parmanesca con los ojos fijog en la mirada a el frente
con un discreto grado de divergencis, (2,3,I2)

Ios mfsculos intraoculares nunca ae encuentran involu
este padscimiento por lo cual no existen alteraciones pup
de convergencia. { I,4,I2)

¥n ocacilones s refiere en la sintomatologie la presenciz da
diplopia, ain embargo esta se presenta ouende ol pedecimicnin ou
de una presentacion asimotrico, y esta desaparcor conforae ¢l pe-
decimiento tiende & scr simetrico. En la gran mayoeriaz de los cagos
no se refiere la diplopia dentru de la sintomeiniogio miend:s agio
debido a le bilateralidad del padecimiento, lo vuni difiers dr om
trag condiciones adguiridas, las cuales nos conducen & unu diator-
cién marcada de los movimientos oculeres. I cinco easos ren
dos por ROSENBERG exintié la presencia de diplopia en una f{orus e
rsistente. (1-3,7,1T,12)

KILCH y NEVIN reportan un 25% de los casos asouisdes n 2lvera
ciones de los mBsculos faciales, on aspecial ol migcule r uiculey
de los pdrpados, con la consccuente incapacidad del cierre y npie——
rtura pdlpebral asociads; cuendo es el mlsculo fremtal ol afectade
existe un empeoramiento importente de lo ptosis pélpeoral, y cun ~
ndo gon todos los mdseculos de la cura loz afectados sobrevienc en-
tonces las facico incapresivas,

Puede presentarse tambieh la slteracidn de loo aluculos de Lla -
masticecion presentandose la sintomatologfa deo cansanwin y altora -
ciones en la deglucidn, también presentarfiw debilidas de la mwcue
latura del cuello { BRAY refiere nasta en un 257 de los casos eone
alteracion del esternccleidomaatoideo ).
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Se refieren también slteraciones de los misculos de los hom =
bros y menos frecuentemente de los misculos proximales de los mie
mbros superiores con intabilidad de elevar los brazos huacia arriba
de 1a cabeza , y en muy ,aras ocaciones se refiere afeccion de los
misculos distales de la mano ( SATQOYOSHY, LEES, LIVERSEDGE y ROSE-
NBERG ), asi como alteraciones de los misculos del tronco y miem -
bros inferiores en mener proporciéne.( I-4,7,II,I2 )

Dentro de las manifestaciones también ocular estos pacientes -
presentan un pobre o) nulo fendmeno de bell, ocacionalmente a nivel
de cristalino se mencionan opacidades subgapsulares posteriores, -
atrofia coroidea,, en ocaciones palidez del disco {éptico, en retina
la presencia de retinitis pigmentosa, asi como constriceidn de los
campos visuales,. ¥ trastornos sistemicos comos hipoparatiroidismo~
disbetes,, y trastornos en la conduccidén cardfaca.



METODOS DIAGNOSTICOS:

Es necesario realizar un estudio clfnico integral lo mas com-
pleto posible, antes de realizar estudios de laboratorio y gabl -
nete que se tengan en mente,

Con respecto a la historia clf{nica es de suma importancia el
de investigar los antecedentes heredofamilimres de importancia ,

Dentro del padecimiento actual es muy importante interrogar
gl existe algun trastorno en la deglucion, disfonfa, alteracionea
en la coordinacién,, debilidad facisl, asi como debilidad mfiscular
generalizada,

En relacién a la exploracién ffsica jeneral y exploracién ne-
urologica se debera de descartar la presencia de debikidad de lom
musculos flexores del cuello y proximales de las extremidedes su-~
periores, se debe de explorar también la presencia de contraccione
es sucesivas, asi como tambifn la sensibilidad y los reflejos of~
tiotendinosos.

Con respecto & la exploracion de tipo oftalmologico se debera
de investigar detallademente la agudeza visual, la presencis de =
los reflejos pupilares, si existen leucomas corneales,, exploracidn
de la ptosis pflpebral, motilidad ocular, sistemntizacidn de la =~
diplopia, si existe ¢ no fenoméno de bell, y una muy buena cxplo~
racion del fondo del ojo, sobre odo para gescartar lu presencia
de lesiones pigmentarias retinianas,

Los examenes de laboratorio  los cuales se renorten como norma-
les sgon: biometria hematica completa, quimica sanguinea, examemr ——
general de orima, plarquetas, sedimentacidm globular, tiempos de co
agulacién ,, transaminasas, fosfatasa alcalina, anticuerpos antiiru=
cleares, electroforesis de las proteinas, electrolitos { ecalcio,
sodio,. potasio, fosforo y magnesio ) enzimas como la deshidrogena-
sa ldctica y la creatinfosfoquinasa,,

Dentro de los estudios de gabinete: radiograffms de croneo, Toe
diofragfa de torax, serie cardiaca, electrocardiograma, electro, —
encefalograme, y ol estudio de liquido &efalorragufdeos,
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PRUEBAS HISTOQUINICAS:

Existen diferencias histélogicas bAsicas entre los misculos es
traoculares y esquéletice. En los musculos extraoculares solo 3 de
6 fibras musculares comprenden la unidad motora, siendo esto en —
comparacion con variss cientos de fibras en el misculo esquéletica

Las fibras de los misculos extraoculares son mas pequelas en -
aproximadamente 20 micras en cortes transversos, en comparacién a
las 50 micras del misculo esquéletico.

Los micleos centrales son mucho mags frecuentes y con la edad -
por lo tanto existe una reduccién progresiva de la celularidad, (2
7,8)

Sin embargo existen algunas diferencias anteriormente menciona-
das, las cuales son alteraciones que se¢ presentan y son muy aiffs
cil de clasifiesr, esto es demostrado por DRACHMAN experimental —-
mente y el sugiere que los cambios miopiticos no son espec{ficos -
ni primarios y estos pueden ser vistos como una lesidén de tipo ne-
urogénico, por lo cual se ha estableaide que el mismo criterio -
utilizado para el examen del misculo esquelético pirve para descri
bir la patologfa de los misculos extracculares aunque no- sean se =
me jantes, (I,I2)

ZINBRMAN. en estudios histopatélogicos demuestra camwbios compa-
tibles a las distrofias de tipo muscular. (I2,I3) FISHER y SURITA
han descrito dos casos tfpicos de miopatfa ocular posterior ¢ tra-~
uma.

STEPHENW y COLS, refieren que se deben de demostrar la integri -
dad de la estructura neural,. relacionada esta a los movimientos o=~
culares, (8)

Los estudios histoqufmicos reportados por HYMAN y COLS. se men

gionan a contimuacién: A} PAS y DPNH~TRs La tincién fud variable -~
como es inter-miofibrilar inespecffice e irregular.
BY SDH’ ( DESHIDROGENASA SUCCINICA ) 3 Bata

nos indica la presencia de una anormalidad de tipo enzimética mi-
tocondrial, asi como la pérdida de la mctividad de la deshidroge—
nasa es mucho m4s evidente en la porcidn central del mésculo. Sin
embargo> en otros reportes se demuestra que muchas de las fibras de
goneradas contenfan gran cantfdad de partfculas deshidrogenasa po=
sitivi,

C) ROJO CONGOs las tinciones fueron nega--
tivas. (I,6)
D) ACTIVIDAD DE ATP-ASAt+ Demostro gran acti
vidad en la gran mayorfa de 1los casop.

Algunos estudios histoquimicos y bioquimicos exponen la rara -—
asociacion de alteraciones mitocondriales y la ncumulacién del gli
ofgeno en forma de vesfoulas, SCBLSI y COLS, sin embargo otro tipo
de autores excluyen un defecto en la glicogenblisis, (14,I6)
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ELECTROMIOGRAFIA:

La electromiograffa nos ha confirmado la etiologfa de tipo -
miogenica (miopAtica),. Como sabemos el patrén electromiogréfico
de los muscilos extraoculares difiere de el de los misculos del
sistema esquelético..

Kl mfsculo esqueldtico en reposo es el&ctricamente silencio=-
80, a diferncia de los musculos extraoculares los cuales nunca -
en reposo, en la posicion primaria de la mirada existen potencig
les de 20 microw - 150 microv hastm con una duracion de I a 2 —
seg. ¥y su frecuencia es generalmente por arriba I50 por seg, en-
constraste durante la actividad los musculos extraocwlares gene-
ran potenciales tan erandes los cuamles varfan de unos I00 ‘microw
a 3000 microv con una duracién aproximada de I a 2 msgg. y unas-—
descargas de aproximadamente I00 por segundo.

Sin embargoe el musculo esquelético durante la actividad gene
ra potenciales de 5 a IO meseg y una frecuencia de descarga de a-
proximadamente de 5 a 30 por segundo. (2,24)

Dentro de las lesiones de tipo neurogfnicas de los misculos
extraoculares se reporta que existe 1la presencim de una disminu-
cion en el total de la actividad, ademaa el patron de interfere-
neia se encuentra muy disminuido,

Se menciona también la aparicién de potenciakes polofésicos=—
con potencigles de ondas positivas lemtas de aproximadamente 4 a
8 Eseg. ¥ la presencia de potenciales de fibrilaciém y fasicula-
cién,

LAS lesiones miop&ticas nos pueden demostrar la presencia de
abundgntes unidades de 8escarga de una baja amplitud durante el—
esfuerzo y ademas la presencia de potenciales poliffsicos de una
corta duracidn.

PAPTS encontro potenciales normales en centided, amplitud —
duracién y en la frecuencia de la descarga, siendo ademas una —
mayor actividad de la que se esperarfa durante la inmovilidad re
lativa. (2,7,24) -

Se menciona sin embargo que en algunos casos los misculos ——
extraoculares nos demuestran potenciales normales, JAMPEL, (I2)

Por lo tanto se excluye a la ostalmoplejfa como una posibili-
dad disgnéstice desde el punto de vista electwomiogrdfico, . por -
loe pocos datoe que reports,
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BIOPSIAL

Algunos estudios reportan alteraciones ge tipo wmiophtica o neuwd
genicas o ambms, Por lo tanto es conveniente la toma del wisculo -
esquelético no ocular { biceps, deltoidcs ) con el fin de lsmostiw
r la presencia de alteraciones miopéticas. (7,II,I2)

El porcentaje que se encuentra de fibras fiafiadas es de aprox -
imadamente de un 25 a un 50%, en las cuales las fibras del tipo I
son las mas frecuentemente afectadan y severamente dafiadas, en al-
gunos otros estudios pe demuestran fifras tipo I y II dentro de -
1imites normales aunque con variaciones en su longitud., (&, I16yI8)

Las alteraciones microsedpicas con luz convencional nos repo~
rtan la presencia de zonas pflidas, algunas fibras hipertréficas
gon una disminucion de su tamafic en un 30% en realcidn a lo noymals

En secciones transversas con difdmetros musculares menores, se
observan zonas de atrofie con remplazo de tejido adiposo y Tibroao
pérdida de las estrfaciones y la estructura mioftbrilar. (I,4,I2)

El citoplasma de las fibras la gran mayoria de los casos demuo
stra degeneracion de tipo granular y vacuolar, ndcleos picn&ticos"
y centralizados con una aparente aumento en su numero, esto explie
cado por la exismtencia de une redyccidn de las fibras.

Los estudios de microscople electrdnica aunado a las tinciones
especisles hen reportado mayores datos gue los enunciados por iz ~
microscopfa de luz y sostienen aun mas le teorfs miopdtica gue La-
neurogénice,

Se obaervan frecuentemente la presencia de fragmentaciones o -
secclones miofibrilares con grandes depdsitos de glfcogeno y zomnes
intersarcomeras,.

El uso de tinciones especiales para misculo nos ha revelado al
teraciones mitooondriales en temafio, forma, localizacion, numero -
v estructura interna, asi como en le actividad enzimatica, Le ca—
ptacifn del medio de la tincién de tricrfmico modificado poxr las -
lipoproteinas mitocondriales de las fibras, nos da una apariencia
moteada irregular rojiza de todo el material subsarcolémico e ine
texmiofibrilar con un conterno irregular de las fibras por lo cual
1la denominaron fibra “parduzco-rojizat (I,6,I4,16,I8,19).

Las primeras alteraciones mitocondriales en enfermedades mus -
culares fueron reportadas por LUPFT y. COLS,. en el pfio de 1959, ace-
tunlmente se observan mayores datos como son; agandamiento de las
areas interfibrilares, subsarcolema y perinucleares, con diametros
mayores de. I micra hasta 2.5 micras, constituides estas por membra
nas saculares en forma de espirales o anillos. -
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Se describen dos estructuras intermitocondriales importantes:

A) Cristeles lomelares concéntricos en forma de remolino, con

acumulo de los mismos con conecciones cruzadas entre =i,

B} Paracristales: estos nos forman patrones en encaje, cuya -

dispyosicién es variable, esto de acuerdo a el plano de secc -

ibn, asi también en aposicion de unos con otros, las formaciow
es paracristalinas se han observado de tres formas, las cuales
en reconstruccion tridimencional parecen simular hojas parale-

las onduledas unidas cada una a el final de la otra,. (6,17,20)

Bl significado de los cambios mitocondrianles probablemente co-
rrespondan morfoldégicomenie a unz deficiencia bioguimica de la fo~
sforilacifn oxidativa segdn TASIN y COLS. (I6,18)

Ia fibra muscular denominuda”fardugco - rojiza'’se ha observa -
do en los mésculos extracculares, misculos proximales de los mie -
mbros superiores, en alteraciones neuromusculares y incluso en pa-
cientes normales, pero usualmente estan asociados a alteraciones -
de tipo estructurales, por lo que no estan limitadas a parvientes -
con oftalmoplej{a externa progresiva, sungue son caracter{sticas
¥y si se encuentrsn en mayor cantidad en dicha patologia. (6,14,I7~
19,22,23)

PASCUZ21 en un caso reportado suglere que la oftolmoplejiiam ex-
terna progresive es una alteracién del sisteme neurcwuuscular y un
factor)enziméticu controlado genéticamente como cause etiolbgica.

13,21
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PRUEBAS FARMACOLOGICAS:

Ia susencia de mejorfe clfnica en los movimientos oculares po-
steriores a la administracién de neostigmina (I.5 mg IM) o de te~
nsilén (I0 - 20 - 80 mg IV) es caracterfstico, lo que se descarta
¥ se realiza la diferencia clfnica con la miastenia gravis. (I-4)

Se sabe que existe une sensibilided muy acentuada a la D « tu-
bvocurarina, a una decima de la dosis curarizante (0.5 mgs IV) en
pacientes oon mimstenie gravis, en ls enfermedad de la neurona —
motora inferior y ocacionalmente en la neuropatfa carcinomatosa.

ROSS repornta un caso de tal sensibilidad en un paciente con --
of talmoplejfa progresiva externa, en la cual lo sensibilidad esta
en proporcién a la disminucidn w diseminacién del proceso miop&—
ticoe (I|3p4n7vp,15119)

Sensibilidad & la succinilcolina: Como sabemos la swuccinilcoli
na normalmente es hidrolizada e inactivada por la colinesterasa -
sérica, La presencia de una anormalidad cualitativa de la enzima
podrfa resultar en una resistencia del blogueo despolarizante de
la transmieién neuromuscular, por lo que la sensibilidad importia-
nte a la succinilcolina en un paciente con oftalmoplecifa exterra
es descrito por LESSEL y COIS., esto probablemente sea debido a -
la presencia de una enzima atf{pica,. (I,I5)



-1 -

PRUEBAS ESPECTALES:

LACTATO BASAL SANGUINEO: El 4cido l4ctico es: el producte final
de la conversidn de fcido. pirdvico a fcido 1l4ctico, a) cual es una
reaceifn;reversivle,

En condiciones aerdbicas el dcido ldctico es convertido e glf -
cogeno hepdtico y en una menor proporcién ez oxidado por laa mite—
condriasg.,.

Bn estado de reposo los niveles de lactato sfrico son de 4.5 a
20 mgs por I0O0 ml en todo el torrente sanguineo., Si el lactuto se
adrinistra & un ser humano, es rapidamente oxidado para formay =
4cido pirdvico por el higado, esta reaccidén depende como sabaw T -
de la enzima deshidrogenasa lactica.

En pacientes con la presencia de oftelmoplejfa externs progre -
siva se encuentra aumentade (aunque no en todos los casios), cus -
ndo se administra lactato de sodio. a razon de: 5 ml/kg IV, por 1o -
cual la cuantificacién del mismo a los 20 minutos de haberse admiw
nistrado puede demostrar la persistencia del mismo, ya que deterf{a
de ser metaboligado fntegramente..
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DIAGNOSTICO DIPERENCIAL:

NIASTENIA GRAVIS:

Este padecimiento fue originalmente deascmitto por JOLLY en el -
aflo- de IB895,, siendo una enfermedad erénica,, progresiva, caracte =
rizada principalmente por la presgneia de fatigabilidad del mé--—
sculo estriado, el cual puede ser cventual o. permanente, locali —
zada 0 generalizada con un prondstico fatal.

Su presentaocion es principalmente en edades da 20 a 50 afios,em:
un I0% de los niffos sucede durante la pubertad, sin embargoe no e—
xiste un patrén hereditaurio definido, en ocaciones se asocig o w—
la presencia de una hiperplasia y tumoraciones del timo: en un gran
porcentaje de los casos, lo cual nos sugiere un proceso de tipo —
autoinmune, y en un 5% de los casos se & observado: en los paciend
tes que presentan tirotoxicosis.,.

. Se piensa en la presencia de un defecto de la sfntesis o depo~

sitos de acetilcolina, con una mejoria importente de la debilidad
muscular posteriormente a la administracién de medicamentos anti-
colinesterdsicon tales como fisostigmina y neostigmina. {1,3,4,25)

Dentro de las manifestaciones clfnicas oculares mas aparcates-
1n ptosis pAlpebral se presenta en.aproximadamente un 40% de log—
.casog,. la cual puecde ser unilateral en el 95% de los casos, ser -
gradual y estar rehacionada a perfodos de cansuncic vespertinoe con
mejorfe importante durante las mafianas, puede remitir y posterior-
mente presentarse y ser permanente, los reflejos pupilares, de aco-
modacion son normales.

Dentro de loe mfisculos extraoculares el recto interno pu:dz ese
tar involucrado en un estadfo inicial con insuficiencia por 1o Az
to en la convergencia.

Un BO% de lus pacientes refieren diplopim, con olgén irade de -
pftalmoplejfa la cual puede presentarse en forma transitoria o ser
permanente,

Puede existir ademas la presencia de forioas o tropias nori.aon-
tales, con alteraciones verticales y torsionalssg..

Existe una mejoria muy importante de la ptosis pdlpebrel poste-
riormerte a ln administracifn dz tensilén y con una menor wejoris
& la prostigmina,.

Le biopsia musoular nos demuesira zonas de dogeveraeide ¥y adro
fia muscular con edema y “linforragias™entre lau [iLuyus musculares

La electromiograffa es silenciosa con pocos cambigs en Los por ~.
tenciales , sin embargo se describe la prieba wimstfnica o d&¢ JOLNY
con resultados positivos..
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DISTROPIA MUSCULAR PROGRESIVA:

Esta es una enfermeded herediteria de etiologfa desconocida, -
la cual se caracteriza por la presencia de una debvilidad progresi-
va muscular de diferentes localizaciones con una tendencia a la -—
generalizaoidn e inecapacidad total dsl paciente.

Ia distrofia ocular es rara, la cual se caracteriza por la pre
sencia de una ptosis pflpebral de presentacién lenta y progresiva,
y ocasionalmente con la aparicidn de oftelmoplejfa. Los estudios -
electromiogréficos nos demuestran una actividad reducida de tipo -
miogéniao..

OFTAIMOLPLEJIA SUPRA-NUCLEAR

Es un padecimiento el cual afecta directemente la unidad moto-—
ra, se puede asociar a una parflisis pseudobulbar, disartria, ri -
gideg disténica de los misculos de el cuelloy, miembros superiores
¥ retraso mental..

Ia oftalmoplejfa es simetricae, progresiva y; completa, sin em -
bargo no existe la presencia de ptosis pflpebral, los reflejos pu=—
. pilares ge encuentran disminuidos en intensidad, los misculos de
lateroversién se encuentran limitados manifestados por la maniobra
de la mufieca,. particularmente se aliera la infraversién,

Bstudios enzimfticos séricos nos reportan creatinfosfoquinass
aumentada..

la electromiografia con potenciales de fibrilacidn y fascicula
cién frecuentes con descargas repetidas de alta frecuencia, armpli~
tud. aumentada y una duracién usualmente aumentade, unidades palifd
sicas de corta ampldtud en algunos casos. -

Ia biopsia muscular nos reporta la presencia de fidbras angula-
res pequefias y atrofias de fibras tipo- I y II, (25)

DISTROPIA MIOTONICA:

Bs una enfermedad hereditaria, progresiva la cual puede presc-~
nterse desie el nacimiento hasta la cuarta decada de la vida, sien
do de una transmimidn autosémica dominante con una penetrancia co=
mpleta o casi completa; en adultos su progresidn es lente con he--
torogenicidad en su expresifn, existe un exceso de contractilidad
agociada a dificultad en su relajacién, los musculos de la cara -
cuello, y extremidades superiores son las ppinariamente afectadas,
ademas existie alteraciones de mésculo lise, cardfaco, endocrinopa=-
tias y reiraso mental,.
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Entre las alteraciones oculares se encueniran: catarata, anoma
1fas retinianas, ptosis pélpebral ( siendo esta simétrica el cual~-
es el signo mas constante )}, en ocasiones el mfsculo elevador del
pArpado es muy atrofico por lo cual pierds su funcifn, ademas pu--
ade existir debilidad del mfsculo orbicular con formacién de 1r=~u-
ftalmos, ademas los misculos extraoculares pueden estar afectados
con la consecuente aparicién de una diplopia transitoria, debido a
estar alterada una y/o varias ducciones. {3,4,25)

los estudios electromiogrdficos nos demuestran un patrén mixto
de distrofia y miotonfa, caracterizado por la presencia de poten -
ciales de alta frecuencia y de disparos continuos de umidades motg
ras al sobrevenir la relajacién. (3,4,25)

El estudic enzimftico nos es reportado como normal o muy dis -
cretamente aumentado.

El estudio electrocardiografico es anormal, asi como también -
1la cinefluoroscopfa de trénsito esoffgico.

La biopsia muscular nos demuestra atrofia de fibras tipo I, hi
pertrofia de las fibrae tipo II, la centralizacidén de micleos, fiZ
bras moteadas y en anillo. (3,4,25) No exisbe tratamiento alguno,

DISTROPIA OCULOPARINGEA DE VICTOR

Este padecimiento fuf descrito: primeramente por VICTOR y COLS, --
en el afio de I962, la cud se caracteriza por la presencia de una -
ofttalmople j{a externa y disfagia, asociado cstes a alteraciones de
los musculos faciales, del cuelloy los masticadores y los de las -
extremidades superiores..

La disfagla es de tipo progresiva, con la consecuente pérdids —
dedpeso en forma importente y un riesgo importante de broncoaspim
aidn,.

BRAY y; PETERMAN trataron de separar esta entidad debido a su e
gentacibmi tardfa,, posterior a los cusrenta afios de edad, con una —
alta incidencia familiar,

MURPHY y DRACHMAN Qdescribieron verios casos con una herencia —
dominante, en el cual el cuadro clfnico se presentaba mAs tempra -
no que sus antecesores y la disfagis precedfa a la ptosis por me -
aes y/o afios. (5,25),

Fl estudio histopatologico reporte atrofia de fibras tipo I y II

La electromiografie con potencisles de baja densidad, amplitud y
durgeibn,. (25)

Por medio de la cinefluoroscopfa se observan alteraciones en la
deglueion y en el trdnsito esoffigico, (25)
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MIOPATIA OCULAR XSOCIADA CON RETINITIS PIGMENTOSA

Es la presencia de oftalmoplejfa externa progreaive cménie co-
mbinada con degeneracion retihiana pigmentaria y ocasionalmente —
tamb:l.én eon debilidad faringea, disminucién auditive, disfuncién
v.estibular, ataxid cerebelosa, estatura pequefia, espasticidad y la
presencia de un retardo en el desarnollo sexual.

OFTAIMOPLEJTA ABIOTROFICA EXTERNA ( COGAN )

BEs la presencia de oftalmoplejfa externa progresivae erénica -
combinada con otras anormalidades degenerativas, particularmente -
con degeneracion retininana, algunas veces existe una elevacion de
las proteinas en el liquido cEfalonraquideo, defectos en la condu~
coién cardiaca, debilidad faeial, debilided de lo= musculos cervi-
cales y anormalidades en el electroencefelograma.

SINDROME DE BASSEN —~ KRONZWEIG

Existe retinosis pigmentaria, acantositasis y enfermedad neuro
muscular hernedodegenerativa, ademas de malabsorcién intestinal, e-
abetinlipoproteinemia, enfermedad neuropatice ataxiea progresiva,, -
arreflexia, defectos propioceptivos, disfuncion cerebeless, signo
de babimsk{s y defectos sensoriales cuténeos, ptosis pflpebral o -
en algunos casos oftalmople jfa externa progresiva.

ENCEFALOPATIA ESPONGIFORME CON OPTALMOPLEJYA EXTERNA PROGRESIVA

Oftalmople jfa externa progresiva con gebilidad proximal de lom
miembros, hiporreflexia, blogueo» cardiaco, degeneracion pigmenta—
ria de la retina, estatura pequefia, retraso en el desarrollo sexu-
al, aumento de las protefnas en el liqufdo cefalorraquideo y la ~
presencia de anormalidades en el electroencefalograma.

Se observan cambios vacuolares extensos en algunag areas del -
cerebro y cordones espinales, incluyendo las areas motor ocular ——
nuclear y supranuclear,

SINDROME DE REPSUMM’S .,

En este sindrome se observe la presencia de neuropatfa perife-
rica, ata ia cerebelosa, retinosis pigmentaris de la retina y una
elevacio de las protefnas en el liguido cefalerraqufdeo, en algu-
nos cagos iothiosis, en ciertas instancias oftalmoplejfa externa -
progresiwa,, asl como: desordenes autosomicos vecesivoe de el metabo
lismo de los 1fpidos ,. granulos. de 1fpidas en las neuronag,astrom—
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citos, macrofagos perivasculares en las meninges y en oflulas -~
renales y hépaticas.

ATAXIA HZIREDITARIA DE SANGER ~ BROWHN

Se observa en este padecimiento 1la presencia de degeneracidn
espinocerabral,. oftalmoplejfa emterna progresiva y ptosis pflpe-
vral, en algunas ocasiones también disartria, debilidad, hiperre

flexis,. movimientos coreifermes, en ocasiones atrofia optica y =~
demencia,



- 20 =

TRATAMIENTO ¢

ASn en la actualidad la oftglmolejfa externa progresiva crénica
es un padecimiento irreversible,. por leo: cusl no existe tratamiento
mediam conoaldoy BL use de resortes para la ptosis pflpebral a me -
nudo son beneficiosos, elevando los pArpadps porr encima de lasm pu~
pilas,.

Aunque en algunas ocagsiones puede estar imdicada la correccién;
quirurgicr de la ptosis p4lpebral, el objetivo principalmente debve
de ser la mejorfa de la visidn y no una mejoria cosmética,

Esto es debldo a que estos pacientes presentan un paobre fend -
meno de Well. y un mfisculo orbicular de los pérpados débil; estos —
factores,, combinados ¢on la correccidn quirirgica de la ptosis ph-~
1pebral ( reseccién: del misculo elevador del pérpado superior y/o
fijaaién al mfsculo: frontal ) a menudo: nos llevan a problemas por
exposicidn de los ojos durante el suefio.

81 la oclusién no es la adecuada durante ol suefio, pueden apli
carse las ocublertas protectoras de Saram y debe de administrarse -
la medicaciém habitual para casos de queratitis nor exposxc:.dn.

Ocasionalmente son Ytiles los prismas de lectura con base ha -
cia abajo, cuando este severamente alierada la mirada voluntaria —
hacia abajo..
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REPORTE DZ UN CASO:

Se estudif un paciente del sexo masculino de 2I affos de edad en
el servicio de 6ftalmologfa del Hospital General del Centro Medico
La Raza I.M.5.S., en conjunto con el servicio de Neurologfe;del Has
pital de Lspecialidades del Centro Nedico La Raza L.M.S.5. de Mawzo
de 1984 a octubre de I984, llegandose al diagndstico integral de —
Singrome de KEARNS-SAYRE. ( Oftalmoplejfa externa progresiva crémi-
[<1:1

El paciente no presentaba nfngun antecedente heredofamiliar asi
como oftalmologico de importancia para su padecimiento, Siendo: pra-
ducto de un segundo embarazo a término, con antecedentes {anto pree
natales como postnatales normales, procede de medio socioeconémico
bajo, con adecuados hébito higiénico dietfticos, con un desarrolo -
psicomotor adecuado para su edad, toxicomanfas negativas, alcohal -
ismo ocasionml y antecedentes personales prévios sistemicos y/o oft
almologicos negativos. -

PADECINIENTO ACTUAL: Lo inicia aproximadamente a low IO afies de
edad, Al notar segin ,amiliares (madre) la presencia de ptosis pk -
lpebral en forma bilateral, siendo eata en forma progresiva en su =~
presentacién gradual sin ninguna relacién con el horario, al mismae
tiempo: refiriendo disminucién en su agudeza visual en ambos o jos. =
Por lo cual a los I2 afios de edad se le efectud cirugfa para corre~
ccidn de la ptosis p4lpebral en ambos ojos (en otra institucién, ig
norandose procedimiento auiirfrgico efectuado). Sin embargo a el afle
de la cirugfa pflipebral, se presenta nuevamente ptosis pdlpebral Wi
lateral, refiriendo ademas persistir con disminuciédm de la akndeza-
visual en ambos ojos.

A la edad de I6. afios refiere iniciar con imposibilidud pfacticn
mente total a la movilidad de ambos globos oculares, presentandoss’
dicha sintématologia en forma bruzea; obligéndolo diche sintomftola
gin a voltear la cabeza para mirar objetos hacia los lados, y bajar
y subir esta al dirigir la mirada hacis arriba y/o- hacia abajo, 41 -
mismo tiempo refiere haber pandecido la presencir de ulceraciones en
rneales en ambos ojos, las cuales remitieron con trutamiento méuica

A la edad de I7 afioz, refiere inieiar eon dificulted progresiva
pera la deglucién, iniclalmnnte para las comideé s8lidas y posteria
mente a los lfquidos (rara ves), al mismo tiempe presenta vos nasal
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cesi persistente, el cual disminuye con el reposo de la VoS, al mi-
smo: tismpo se presenta también inexpresibilidad facial e imposibilg
dad para chiflar y arrugar la frente,

Al inicio de los I8 affoa de eded, refiere inician con la presen
cia de hipotrofia muscular, la cual ha sido progresiva a la fechs -
actual, asi como también persistir con disminucidn de la agudeza vi
sual de ambos o0jos, de predominio en ojo derecho. -

A su ingreso se observo paciente de edad aparente a la real, co:
nciente, bien orientado,, facies inexpresivas, créneo normal, existe
discretamente elevacidn del mentdn como movimiento compensador da =
la cabeza, se observa ademas una evidente hipotrofia muscular {a —-—
cial, mas evidente en ambos musoulos orbiculares, existe ademas de -
-@viacidén hacia la izquierda de la livu.la, con hipotrofias de hemiparsd
posterior izquierda de orofaringe, reflejo nauseoso presente, Los -~
reflejos osteotendinosos proesentes y normales, sin marcha ni movimie
ntos anormales, asi como hipoirofie muscular generalizada anterior =
mente mencionada..

EXPLORACION. OFTAILMOLOGICA!

AGUDBZA VISUAL: 0D: 20/I00 que mejora 20/80
0I: 20/80 que mejora 20/60

LENSOMATRIA: OD: -3.00
0It 2,25

ANKEX0S OCULARESS Se corrobora hipotrofia muscular faecial generalizadn
anteriormente mencionada de predominio en ambos musculos orbiculares

_asl como la presencia de ptosis pdlpebral bilateral, con la consecue

nte disminuaién: de: 1a hendidura pdlpebral, observandose ssta (hondi’

dura pflpebral) en la mirada de frente en el ojo derecho-de 5mmy -

en el ojo izquierdo de 4 mm, en la mirada hacie arriba se observo lu

hendidura pflpebral en el ojo derecho de 5 mm'y en el ojo izquierdo -
de 4 mm, en la mirada hacia abajo Be obserwo esta en el ojo' derecho -
de 4mm y en el ojo izquierdo de 3 mm, todas estas medidas anterior -
mente mencionadas fueron realizadas con accidn del misewlos frontal, y
sin aceidn del muscule frontal las medidas de 16 hendidura pélpebral

tanto en la mirada de frente, como hacia arriva y hacia abajo fueron

para el ojo derecho de 4 mm y para el ojo izquierds de 3 mm,

REFLEFOS PUPILARES: Los reflejos fotomotor, consensual y de acomoda -
oién presentes y normales en ambos ojops
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¥OTILIDAD OCULAR: En 1a posicidén primaris Qe ls mirada se observo en
ortoposicidn, sin embargo lua exploracifn de las ducciones y poateriqr
mente de las versiomes estus fueron negatives (no valorables} por exi
istir una parflisis total dn los misculos extraccularss, tanto z la -
levoversion, dextroversion, supraversiovn ¢ infraversion, asi como ta-
mbidn existe perdida de la convorgencia.

SENSIBXILIDAD CORNEAL: Presente y normal en ambos gjou.

QUERATOMETRIAt 0JO DERECHO; 42.50/43,00 X 40
OJ0 IZGUIERDO :  42,50/43,.00 X 4G

SEGKENTO ANTERIORt Ofo derechs: senjuntivaes normales, clrneu con le
presenciz de leucoms central poca denso (estroma superficisl) asi =
oomo también la presencia de un gran vasoe de necformacifn, €l cugl ~
se dirige del meridiano de las tres periferico hacia la regidn cen ~
tral, siendo este arborizado en su trayecto, cumays anterior formada
y opticamente vacfa, pupila centrrl y reflectica, cristuliuc transps
rente, 0jo izquierdot conjuntivas normales, cfrnee con in prcmenciﬁ“
de lLeucoms nasal payapupilar poco denuo (estroma superfilcial}, puyiie
la central y reflectica, comara anterior tormads y aptitamonte savia
cristaline transpareate.

TONOMETRIA: Tor el metodo da aplanacidn, normal on jmicd o406, 18 Cue
al reporte I5 amig.

GONIOSCOPIA: Prévia colocacion de gondolunte er obzervo wi anbia agjes
un angulo abierto, grado IV, en los 34D grados.

VIAS LAGRIMALES: Clinicawsnt: permecbles ea ambos ©jos.

PONDO DE OJO: Previa midriesis en anbos ojos vy de observacion bajo -
of talmoscopfa indirecta se observos Disce optioco aw formy, “smafio, ¢o
loracion y excavacion normales, emergencia de wasns retivdanss asi crI
mo su distribucifn sobre plane retiniano normal, &e Gbservo ia preueu
cia de fondo coroideo en préciicamonte todo el prane retinisne, asi =
como la pregsemncia de wonas hiporpiguentadas y zonss Se aiupersiém do
pigmento retiniano, ares maculur se obsorve libre dv eslas zonts hiptn
pigmentadas, retina de pole pesterior y periferica uplicada.

CAMPIMETRIA: Tanto la campimetric peyiferiecs, eomo i campimetrie conw
tral ae observa de la presenciu de pucebomn supericr, Lunt: nasal cOBe
temporal, de aproximadamente 35 srados, mancha clugm on wnbog aJes noe
rmele
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ESTUDIOS DE LABORATORIO:

Biometr{a hem&tica, qufmics sanguimnes, sedimentacidnglomiar
creatinina en 24 hrs, plaquetas, electrolitos {sodig, potasio, cla
ro) transaminasa glutémico oxalacetica, transaminasa glutdmico pi=
rivion,, deshidrogenasa 1l4ctica, fosfatasa alealina, fosfatasa fci-
da,, todas las anteriormente mencionadas se reportaron dentro de =
1{mites normales,

PRUEBAS ESPECIALES:

Pruebas tiroideas,, VDRL, electroforésis de protefnas sistemi -
ces se reportaron como normales, no asii la electroforfsis de las -
proteinas en L, C. R, las cuasles se reportaron sumentadas.

Prusbas de TENSILON con 0.2 y 0,8 mls fue negativa, asi tambi:~
én,, la prueba de le Prostigmina resulto negativa.

BSTUDIOS DE GABINETE3:

Radiopgrafias do crdneo y; torax se reportaron como normales,
Electrocardiogramat Hostrd un bloquec de rama lzquierde avanr-~
“edo,.

Ecocardiograma: Mostrd& la presencia de uns prolapso de¢ la v
Jvula mitral.

_ESTUDIOS ESPECIALES:

LABORATORIO DE ELECTROMIOGRAFIA: ( Descripeién ) Se estudio el min-
~ soculo deltoides en ambos lados, expectoral y esternocleidomaptoi-—
- deo en el lado izquierdo, asi como el mdseulo abductor del Sto dew.
do do la mano derecha. En ningun sitio se registraron £ibrilgcioe=
nes en reposw y la actividad de insercion se reporté como normale
Las unidades motoras durante la' contraccidn volunturias eran bro——
ves y de muy bajo voltaje en los misculos deltoides, pectoral, y -
esternocleidomastoideo, pero en este ultime s0lo aparecian en una
fyrna esporddica.
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" Bn el msculo abductor del 5to dedo de la mano derecha pre -
dominaban las unidades motoras prolongadas de cuatro milivoltios,
La velocidad de conduceifn del nervio cubital derecho fue de 60 -
MxSI con une latencis distal de doa milisegundos. Con respecto a
la (interpretacion clinica) se observo la presencia de francos si
_gnos de atrofia miogenica en los misculos proximales de mmhos miie
embros superiores y de desnervacién moderada en los misculos dis—
tales. la velocidad de conduccion se reporto como dentro de limiw
tes normales,, con lo cuel estos halluzgos enteriormente mencionaw
dos son compatibles con una miopmtfa proximal con signos de dec -
nervacién distel moderados.

REPORTE ELECTHOMIOGRAPICO:
Neuroconduceion Sensorigl

NERVIO LATENRCIA
Cubital Derecho 3.0 mBog
Neuroconducaion Hotora
NERVIQ SBGMENTO LATENCIA VEL N/C
Cubital Derecho 3.I - 6,8 Carpo; - Codo 59 m/seg;

Ndsculos Estudiadost Deltoides, trapecic, Biceps, Triceps, supinaw
dor largo, en estos se encontnrd neuroconduccion sensorial y moto -
ra dentro de lo normal, por lo cual no se encontraron evidenciau -
de: lesidén de la neurona motora periferica en los misculos y nen -
vios estudiadoss

POTENCIALES EVOCADOS: ( Paramatros de esiimwlacidn )

Trago N ¢+ 317 i

Tipo: de estudim 3 PEALC y PEV

Tipw de estfmulos: CLICKS de 80 DB y: TV I/4

. Duracién : I00 USBG

PFrecuencia 1 2 y II x seg Mo 3 128 y 1024 weces

PROGRAMM Amplificacién: IOO ¥ 40 X, Piliros: 0.3 y I seg I0Q 3000
Tiempo de: analisis 3 500 yr I0 Ms

mﬁrEv yI2
RESULTADOS s . ,
OTDO DERECHOS LIP 8 T = XIX = 2,4 ms IIXI=V 1 I,9 ms IV/V t Ie 41
2,2 2,0 +1

Respuesta cortieal al estimula.r el ojo derechos I60 ms y- el contra
lateral I5% m&a.

Su interpretacidn nos reporto: que la conduccién dol estfmulo: audi=
tivo a traves del tallo cerebral es nommal. 5in embarge existe wm
retardo. en ln conduccién del estfmulo. visual por efecciom bvilatexrd
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de ambos nervios opticos, ya que se utilizo una derivaciom C, -0,
y se estfmulo con patron reversible completo, con 1los 0j0s 8L ==
una forma separadae.
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COMENTARIO:

Desde el affor de I950 el sf{ndromo de oftalmoplejfa oxterna pra
gresiva crénica fue considerado por MOEBIUS, VON GRALPE, LANGDOX -
CADNALADER, BECKET, NETSKY, SWARTZ, LIU.( 1-4.7,8 ) como de origen
de tipo neurdgénico- basados en reportes de cauwes clfnicos que mg--
straban alteracjones compatibles con lesiones del sistems nerviomo
central y/o por estudios histopatoldgicos que no mosiraban amltera~
ciones del tejido muucular.

Esta imppesidn ha sido modificada por una teorin miopdtica em
donde la lesidén primaria se¢ encusntra en la fibra muscular, eatue—
dios de microscopfa de luz convencional nos han demostrado atrofis
de las fibras tipo I y II (1), micleos centralizados picnfticos (I
6}, pérdida picnéticos (1,6}, pérdida de las estriacioncs Yy rempla
z0 de tejide fibroso (1,4,12), todos ellos datos de process diebrd
ficos misculares y corroborados por medio de la microsconln eleet™
trénica, ademas de alteraciones mitocondriales (1,6,27.28;, {rag—-
mentaeién miofibrilar (1,6,14,16,18,1G) ¢ irregularidac de iss bas
ndas Z (1), aci como de depbsitos anormaies de glacleeno (L). ior
ti... Uno de loo propdsitos de el presente trabsjo in el dz estuble
cer el y/o los diagnosticos de la existencin do uns minovatin 0 QU
ler como una entidad perfectamente diferenciade, de ouras miepatfu
en las cusles existe una patologfa de fonde, usi come tambidn la ~
presencia de camblow en los misenlos extraccul&rer cue N08 Yepele
ten identificar a ente entidad y diferenciarla de o'ros procugos -
miopdticos y neurogénicos que mo¢ pudieran conlupdis e} diagidohl-
co, Ademas el cuadre de una oftelmopicifa exterun progre: Lo e
nica nos los pueden dar miltiples pudecinientos, sin ow 1o ~
mas importante es llegar en wn momento dado a un diagndatic: pur -
exclucidn de la causo desencadcnante do dicho padecimeni:, oungue
en ocaciones esto no es posibiv.

En el presents caso clinice reportade estu nl fue posible, om
lo cual se llego a el disgndsticu integral de HINLFNY Db KEAINS -~
SAYRE, existiendo la trfada coracterfstica ae este padecitionto al
cual es el de una oftalmoplejfa extorns progreutwi .otalow, retitw
sis pigmentaria y trastormos en la conduccion curd:-a (ovloqueo: de

rama), iniciandose dicha sintomatoloegfa genersimeuts ol u da dew
cada de la vida, ademas de no existir antecedenfies e wouy neredi.
tarios en los familinres mas cercnnmos, situsci v ouz puede ooarrds
como lo establecio MecAuley (1,3,4).

Como se menciono angeriorments dichn padecadiento o cduuw TR~

portado se inicio a partir de la 2da decads dr invida, prdrcicang-
nta con un establecimiento rapidc en cumanto 4 s« evolucidn, dnleda
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ilmente se manifesto este por la oftalmoplejfa progresiva y poste-
riormente afeccion dc cl voldmen d: la masa micular de todo el cu
erpoy asi como afeccion de la nuscflatura cardiovascular, sobre -
todo en el sistema de conduccidn cérdiaca.

Se ha mencionado la existiencia de una aumento significante en
la concentracion de lactato/piruveto en L.C.R. (26), @si como bam-
bién reduccién de la creatinina muscular (27), asi como-de bloqueo
auriculoventricular y retinosis pigmentaria (28,29), ocacionalmen-
te se observa degeneracién espongoide de el cerebro (30), asi co-
mo de acumulaciéfe glucogeno como causa de trastornos cérdimcos (3
31). Sin embargo mobre todo en los nifios se puede llegar a observa
r en .ocacjiones calcificaciones intracraneales, asi como areas de”
densidad dismfnuida en el emisferio cersbral, mesencefalo y talama

Se menciona tambifn que en ocaciones este padecimiento con uxn
hipoparatiroidismoy con lo cual esto nos incrementa la ewidencis -
de que el sfndrome esta frecuentemente asociado con una inwolucra-
¢ion del sistema endocrino, asi como la involucraclon del sistema
nervioso central consiste de una encefalopatfa espongoide (3L). SHe
‘observa ademas en este sfndrome la existencie muy frecuentemenic -
de una elevacion muy importante de laa proteinas en el lfquido ce-
falorragafdeo (38), lo. cual lo presemtaba dicho paciente en rcacn -
reportado.

Se practicaron pruebas espec{ficas pnra descartar lu exister-
cia de una miastenia gravis, como fuo la prueba del tensildn y 247}
stigmina las cuales en varias ocmcjones resultaron negativas, adeow
mes de el reporte electromiografico a nivel muscular fuc negatiwo
para dicho padecimiento,

En conclucién a la que se llego el estudio do este puciente -
fue el de la presencia de un sfndrome de KEARNS ~ SAYRE, en el cuw
al en si es parte de una oftalmople jfa externa progresiva crénica.,
es decir son miltiples los padecimientos que en un momento dado nm
pueden llegar a desarrollar.un cuadro de oftalmeplejie, sin embar-
go ea de capital importancie el de llegar a un diagnfstico defini-
tivo: por exclueidn, lo cual se realizo en dichc reporte de caso.

El tratamiento esta encaminado prdcticamente solo & me jorar
las condiciones de el paciente, al realizarsc una fijacién de los
parpados a el miscule frontal, y/o una reseccion del misculo eleva
dor del. pdrpado, con lo cual se permite una visidn was cdmoda y en
un nomento dado se elfmina la posicidn compensadors de la cabeza, -
estos procedfmientos antes de reallzarse es de aupital importancia
1a presencia de un fenémeno de bell adecuado, asi como control pe-
riodico electrocardiograficamente de wnduccidn cdrdiaca,
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