
( 
' 
' 

UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE MEXICO 
Facultad de Medicina 

División de Estudios Superiores 

HOSPITAL GENERAL C. M. R. l. M.S. S. 
CURSO DE ESPECIALIZACION EN 

OFTALMOLOGIA M~DICA 

OFTALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA CRONICA 
SINDROME DE KEARNS -SAYRE 

T E s s 
Que para obtener el Grado d1 

Especialista en 01 talmologia Médica • Quirurgica 

P e e 1 

DR. RAFAEL NEDA VARGAS 
DR. CARLOS ARNAIZ TOLEDO 
JRFE DE ENSEÑANZA E INVESTIGACION 
HOSPITAL GENERAL C. M. R. l. M.S. S 

TITULAR DEL CURSO DE POSTGR DO · t,117 
DR. FRANCISCO JAVIER PADILLA DE ALB~ ~ 

DE OFTALMOLOGIA U. N.A. M. / 

DR. PRECEPTOR : VICTOR MJIRG IA RODRIGUEZ 
MEDICO ADSCRITO DEL -HOSP TAL GENERAL 
C. M. R. l. M.S. S. SERVICIO DE OFTALMOLOGIA 

Mérico, D. F. TESIS COK 985 

~. A DB.J)J.JGJH · 



UNAM – Dirección General de Bibliotecas Tesis 

Digitales Restricciones de uso  

  

DERECHOS RESERVADOS © PROHIBIDA 

SU REPRODUCCIÓN TOTAL O PARCIAL  

Todo el material contenido en esta tesis está 

protegido por la Ley Federal del Derecho de 

Autor (LFDA) de los Estados Unidos 

Mexicanos (México).  

El uso de imágenes, fragmentos de videos, y 

demás material que sea objeto de protección 

de los derechos de autor, será exclusivamente 

para fines educativos e informativos y deberá 

citar la fuente donde la obtuvo mencionando el 

autor o autores. Cualquier uso distinto como el 

lucro, reproducción, edición o modificación, 

será perseguido y sancionado por el respectivo 

titular de los Derechos de Autor.  

 



CONTENIDO; 

D~FINICION ------------------------------- l! 

ETIOLOGIA --------------------------------- l 

HERENCIA ------------------------- 4 

CUADRO CLillICO ---------------------------- ~ 

h!ETODOS DIAG!lC~·rrco::. -,-,.. .. ------------------ a 

Historia Cl!nicu a: 

Pruebas Histoquiruicas --------··----·· 9' 

Electromiografía ------------··--- l!O 

Biopsia ----------·----··--·-··-·---- 11 

Pruebas farmacol·ogicas -~---~--- J!.3 

l'ruebas enpccinles 
___ ... _._,,____ 14 

DIAGNOSTICO IJIFEREHCIAL -·---¡---------------·-
TRATAMIENTO -·----~ ....... ----------------------... :;o 

Rh'PORTE !JE U!l GASO '"-··-------------·"'" ___ ,,._ 2JJ. 

Cotl.f:llTARIO -----·--------··----··---.. ·-------··- 2·7i · 

ID:FERENr.IAS ---··--··--------------------··--- 29" 



-I-

OPTALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA CRO?IICA 

DEPINICIOlh 
La oftalin.oplegj'.a externa progresiva cronioa es una incapacidad 

bilateral.,. inaidiosamünte progresiva,. para mover los ojos. El tra 
eterno habitualmente se asocia con unu severa ptosis palpebral b~ 
lateral. Cuando e'sta ( Ol'E ) es completa, los o jos permanecen, in:: 
re8vilce ~no responden a la ostimulaci6n oculocef~ca ni cal.6ri
ca. El!. padecimiento habitualmente afecta J.os llll1sculos extraocuJ.a
rea y a menudo af!ecta otros miisculos,. especialmente loe mdsculoe; 
de la cara,, cuello y hombnos. En algunos pac.ientee por lo tanto 
el resultado final ea unn distro:fiia muscular generalizada. 

ETIOLOGIAI . 
Su e1tiolog:!a hasta ol momento all:XualJ sigue siendo desconocida~ 
El primer.aneo descrito de este padecimiento fue hecho poltVON. 

Gl!AF..PE en el afiO'l de I86B,. el aual l!oi ailri~ la pamilisis i.n
temuclear dolí sistema nervioso' central!.( l-4< ) 

En I879 HUTCHINSEN eatudi6 diocisiot~ caeos y¡ loe denomin0> cDJ-
mo o:ftalmoploj!a extorna •. ( 2,4 ) La etiolo~ nouro~nic:a :f!ue ¡;e-
nenal.Dlonte aceptada en su inicio~ en I8Ba GOWBRS descllibiÓca~oa cw 
oti.te.lmople jd'.a;, extorna con degenraaicSn.' de los wcleos que inervl'Ul: -
loe lllUSculoe extraoculares •. En I89fr PIJCH5 augiri6rque:ae tratase -
de Ull!l enfermedad: de tipo mwcul.an~ esto en base B cinco CBBOB ef,•• 
tud:iadoa con biopsia del !Wsculo elevador del párpado y exhibieron 
signos de atrofia el cual los considoriS. como primallioa :I' no· soc11n·· 
da.rios a las alteraciones neurog&nicaa , por. lo· que la denortin5· c.•5· 
l!ICIJ parte de: una miopat!a~ (2,4-6) ·· 

E~.t6rminioi de aftolmopled~ nucleru;: progresiva fuÓ ee•-nblecide 
por MOEDlUS en I900 en dos casos que presentaban annrmalidades ne·· 
Ul'Onales en el niScleo moton·ocul.an comu.n en estudios postmortem. 
Uno. revisicSn realizada en I928 por LANGDON -y¡ CADWAI,ADER fue el pri 
mor caso verificado en un paciente de 84 años de edad con oftalmo: 
plnjfa externa~ de 40 afies de ovoluci6n, en el cual• encontraron:~ 
ligeras a1teracionea degenerativas de los niScleos III~ IV Y! VI pa
·roe oranoa1es~ dicho caso se descarto por le. edad nve.nzada que pre 
oontaba.. Se oostuvo le. misma teoría por JKDLOWSKI en 19431 en un : 
pe.ciente femenino· de 29 afies do edad con alteraciones m4s pronun -
ciadas de. loe mismoe wclooe, pero con fasc!culos musculares y ne
rvios nome.leo1 por lo cual no fu~ aceptada. ( I,.4 18. ) 
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Estudios posteriores de necropsia han confirmado este punto de· 
viBt~ ( BECKET, NETSKI 1953; SWARTZ y LIU I954 ), 

Por otro lado los estudios de biopsias de loa m~sculos extra -
oculares han sido interpretados clnramente como: cambios t!pico~ -
de una miopat!a~ lo cual fue confirmadmpor primera vez por SAN -
DIFER en !9116 a trav.ea de una bippsia de musculo recto internC/l -
(2,,8) Los estudios m&s importantes fueron realizado.,- por KILOR' ¡;r 
NEVlll ( I95I en cinco casco con estudios de biopGin muscule.r- y de 
electromiogra.f:!a de los músculos extraoculareo y elevador del p5-
rpado, por lo cual se fundamento por primeru ve:'. 1'1 teor!a miovtl-· 
tiaa •. A partir de esta fecha se han presentado numerosos ropo~·tcll'· 

los cuales los aootienen JA!il'Al., ül:ASAXI~ Bllf!Jl::l1'EI!I. (I,.3,•~ ,.ó,.71} 
So han oboervndo la asocinciÓn entro la oftalrnoplejÍa externa 

progresiva cr6nica y !l1. te rae ion'. ·~biotr6ficae neurode¡;enerc.ti·va:» 
tales como aoni distrofina ~.-:;.íp1ous del epitelio pi¡¡mcntario de -
la retina , c.ta.xiao ,, cnccf::üopatia l:::ipongiforme, s:í'.nrirome de IIBP
SUM. Sin embargo a sido propuooto por COGAil (m, el airo J.-., :r95¡;, el 
termino de OF'rAUWPL!::J'IA ABIOTROFICA. (3,1l') 

SCHOTLAND y; no·;:LA!ID ( 1954· ) l{.,\GORA Y· ZAUHEffi<1AH ( !959 ) !ie.n ·
encontrado cambiar• do diotrofia muoc1llar pro,.;r~fliw.i, J.o. que. "'ºª -
tienen otro" autorcc co1110 son GOWE!!S ( I883 ) y ~.\l:!1::!fl'IF.Lil:: ( 1.945 
} .. (3,4') 

En el afio· de 1966, n,.!lOFF ooetuv.o ambas tooi:{" ; : J.a nourog6ni.cr" 
y la miop1hioa en umt reviGiÓn ue pacientes e ,,,1 l.:.1 preoonci.a do, -
oftalmople j!a exterrw pror;rcsivu y encefa.lopp d:h eopongifo=e,.por
lo cual la denomin6 ol:talmopl.ojifa cuntral:~ (I} I[!Uu:t.mentc JAl.lPEL 
sostuvo la teoría supro.nucloar dobi<iv a ln di.spa.i~idad .• 10 :t::. \oE-
si6n del musculo elevador del párpado y del rect .. i r,uperl<rr, 
cuales astan inervados por el lllismo mlcleo.(9) ou,;:Ai.\J2 Y' Il!HNS~.'A
IN estudiaron ca.sos do oi'talmoplaj!e. externa jlrograsiyn .. ~r&n:i.co ~' 
anormalidades histollígic•\S difusas del sistema ncrvioo" .. ,.mtral~ 

BRIO!I y RECONDO ( 1967 } ast•claron ofte.lmtiple .i.ta y degertell'llciiSn 
espiMcerebeloaa. con lc~ion cl~l !U )lll:C Cl.'t\neal:. (:t,.8,,9) 

Debido c. que loe crunbior; no>.trdlogicoa son dl.f'::~nes º·" ,:~fEi!·•m
ciar de las cnueau miopn'ticao ,, llOSENB!lRCT ( J91,;s ) propr,110 cmnhiar 
el término de mi.opat!a ocular por el de of-cal::i·>r• .. ';:::.a e:< t;;nlli ¡,re
gresiva cr.Snica, y esta. condicJ.on ha si.do aca;i~ali1' pr.n• numoro~o;1 -
autores, STRUMPRLL en !886~ LAWPORD en I887',. ~,AJUH4 ,·,¡, l:tl9G 1 Nf"-'· ~ 
Ul40NT en I900,. BRADBU!lNE en l9r.?.,, WILLHRAND ~ ~>RHli1)6U ~'> I')Ot;" l>lJi':;. 
MULLEN y HINB en I92I. (4) 

Algunos otros inveotigadoreu encontru·,·on J.;::.:.11;nwne8 •11.1.1;'.'.:;1udr:b. 
los en loa 111uaculos extrc.oculacen y delto1de!I ·: ;,r,:,:;"¡,0, l,:\JWAftA ). -
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De mi1sculo>esquel&tico y c&lulas hep~ticas (SHY y GONATAS). De 
mi1sculo· extraocular y cerebelo ( ADACHI ) y glandulas sudor!paras. 
(I,6,7i) 

Estudios recientes de OLSON y colaboradores con laa nuevao t& -
onicss actuales de tin~i6n han demostrado la presencia de fibras -
muoculares "pardizco-rojizas" en pacientes con oftalmoplr#a exte
rna progresiva cr6nica, las cuales no son encontradas en los mus -
aulas denervadoa de los oeres humanos y de animales de experimen -
taci6n o en alteraciones neuropáticas. (5) 

Debido a que las anormalidades se encuentran en los mdsculos ex 
traoculares, esquel6tiao,. cerebelo, cl!lulas hep~ticss y gl~ulas
sudor!paras demostradas mediante estudios histoqu!micos y microaco 
pía electr6nica. -

La oftalmoplej' externa progresiva cronica puede ser una enfer
medad aist.&mica probablemente pOT la presencia de alteraciones a -
nivel mitocondrial y solamente confinada no unicamente a loa nnise
culos y nervios,, oftalmoplegia plus. (6,U,,20) 
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HERENCIA! 

Existe una presentacion de tipo familiar en aproximadamente un 
50% de los casos segun MOSES y HELLER, aunque' los rasgos heredita 
rios oon menos pronunciados que en las distrof.iaa musculanes· se-= 
gun LIND y PRAME .. (I,.I2) 

UsuRlmente la trnnsmioion es por ur.-; cnr.:;a '1Ut~"omica dominanta 
BEAUMONT en I900 report6 dos casos en una familia de cuatro ge -

neraciones; M~ AUL!lY report6 dos casos aisaldos de una madre e, ht
ja; FAULKNER describiG.cinco casos en dos generaciones¡ ROTH en~ 
I929· reporto dos casos en tres generaciones •. ( Fia·. I ) .. Aunque -
existen formas recosivas ligadas a el sexo segun GATES¡ SALLERAS y 
ORTIZ de ZARATE. ( Fia, II ) En los pocos casos de tipo cong€nito• 
BRAUNDBU!!llE r~portli dicc.i.:.ict~ de treintaoieta miembros do cinco -
generaciones y todos ellos del sexo masculino. (I~3,,4,,I2) 

FIG. I HERENCIA DOMINANTE 

FIG~ 
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CUADRO CLINICO: 

Eete tipo· de padecimiento· afecta :l;gualmente a los eexoe mas -
aulino y.· femenino-... 

La forma de presentaci6n de cEte padecimiento usualmente cu -
tempran~ durante la niñez o en la adolecencia, sin embargo. su.~ 
presentaci6n:.algunas v~ces ea aparente entre las edades de loe 20 
a· 30 a!los y ocacionalmente hasta los 50 años de edad ( LAWPORD I8 
87 )(I,.3,4,.12),, dentro de su ev.olucion natural es mas frecuente -
que pennaneeca estática por largos per~odoa de tiempo, en cualqut
er estad!oi da Sil· desarroll<ll,, con una progresi6n a una total: o. ca
si total!. ofta.lmoplej!a· externa aproximadwnente en w:r t6rmin~ de -
30 a 40 aflos de evoluoion, 

La foma cong~nita de of.talmoplej!a externa progresiva cr6ni
ca la cual puede aparecen desde el nacimiento o tempranamente os -
descrita por VO.lf GRAEFE, la cual se refiere que ea· mas rápida en 
su evoluci6n y1ea completa aproximadwnente a loa 5 afioa de edad, 

La presentaaion en forma cong6n:Lta de presentaci6n desde el -
nacimiento es mas o menos completa desde su inicio por lo que d~
forentos autores ( WILBRAND y¡SAENGER) la exclluyen debido a no. -
ser progresiva~ ( I,3,,4~ ) 

La primera manifestacion cl!nica usualmente es la presencia. •• 
de•una discreta ptoais palpebral, inicialmente siendo, esta un.l.J.a
teral, sin embargo posteriormente en un período de varios aflou,. -
esta se presenta en forma bilateral en fonna invariable (I,.3.4~"1, 
I3) finalmente aer·mas o menoe completa con una p~rdida ose~. to• -
tal de la función del mdaculo1 elevador del p&rpado~ a medida que 
la ptoeis ptl.pebral progresa esta invariablemente interfiere con.
la viei~n,. por lo cual so.breviene una posici6n. anormal de la ca -
beza (Posición aompenaadol!ll.) preaentandoee esta con eleVJación.
del ment6n y la utilizaoi6n de loa muscul:oa: fronte.leo en caso da: 
no estar estos afectados ( faaciea de Hutcltinaon ) {I). En generul 
la gran mayoria de loa diferentes autores nos reportan que la pto-· 
eie p.Upebral ea el primer signo alÚli.co inicial en eu presenta-
ci~n, si~ cobargo BING y HAYM~R señalan que puede sen el wltimo· 
signo cl!nico en presentación. Ss ha deecrito un caso de dos ho¡r;
manoe con la presencia de oftlllmoplej!a sin• ptosin p~pebral. 

llos mdaculos extraoculares son afectados dentro de un. per!odo. 
niu¡ variable do tiempo, el cu.al puede sen de I hasta 20 aftos, 

l'reouentemente de loe mdsculos ext:i:uoculeres el musculo que -
primeramente so involucra ee el nn1ucu.lo recto interno, •· con la co 
naecuente producci6n de exofor!a~ 
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Esta exoforia da lugar posteriormente a una exotropia conl:ii
mitaci6n asociada a la aducci6n y convergencia, por lo cual ea ta. 
mbien frecuente que en loe estadías tempranos de. este padecimien:: 
to su presentaci6n sea asim~trica y finalizar siendo sim~triao· (a 
3,4,II,I2) 

Existe un limit'lci6n ~c0cin'.h a los movimimitos vc.i:tlca.leo con 
paresia a la elevaoi6n previa a la deprasi6n, esto en conjuncidm
oon el desarrollo' de la ptosis pá.lpebral lo cual nos conduce a la 
presencia de una posici6n aompenaadors de la cabeza ( MALBREN I9-
6fu ) (3) 

Con la pérdida lenta pnro progresiva de loa movimientoe ~cu -
le.res, el paciente la gran mayoría de laa veces ai 110 es que to
das no se da cuenta de la" limito.cianea de los mismos, hasta que -
el cwidro cl!nico de oftalJnoplej!a. ea profunda y total con tendo -
ncia a que parmanesca con los ojos fijou en la. mirada a. el frent& 
con un discreto grado de divergencia,. (2 ,3,.I2) 

Loe ~aoulos intraoculares nuncn ae encuentran inv.c>l~'c.r ndos e:r<. 
este padecimiento por lo cual 110 existen alteraciones pupi.lc.rcs º·' 
de convergencia~ ( I,A,.I2) 

Kn ocacionc~ se refiere en la sintomatologia ln ]lrescnc;.a tln 
diplopia, sin emba.rc;o esta se presenta auando ol 'jmút:~'.imio1Jtr, ~t! 

de una presentncion aiiímotrico, y esta deea.parrc<' conl'orw<> el pe-· 
decimiento tiende a s~r símetrico. En la gran mayC>rí.::t ue loB c.uso::i 
no se refiere la diplopia dcntr0 de la eintonu:ü 'l1.<le;io. aiendc· a'11'.D· 
debido a la bilateraJ.idad del pa.decimicn1:o., le' l'.1:rll d1fic;.·i: ó.c O'

tras condiciones adquiridas, lae cuales nos conducen "· u1w 'h:i";or-· 
ci6n mnrcada. de los movimientos oculares •. r.·:1 c.lnco caso~ ru:.' 
dos por ROSENBERG ex\"ti6 la. presencia. de diplopia en una i onw p$ 
rsietente., (I-3,7,lJ,.12) • 

KILO!! y NEVIN reportan un 25% de los canos aoo<Jia.d<.>« r .. 2-J.·•e:tm·· 
cianea de los miieculoe faciales, en especial ol mfü1cul•: ,.. 'o.~c:ulm.· 
de loa pdrpadoa, con la consocv.ente incapacidad dul cierl'o y spn
rtura. pi1lpebral asociada¡ cuendo ea el. nn1sculo ft'Omr.J ul 11frctndD 
existe un empeora.mientü importante d.e la ptoaie p6.lpaora.l, y cun ., 
ndo son todos los md:sculos de la c'1ra los afuctnrlos sohrev·! erJt· en
tonces las fa.ci~;.:, ín~AJJL'l.lGivau. 

Puede presentarse tambi€1'n la alteraci6n de lo:! niusr:ul•Ji!f rla l:« ·
masticacion presentandasc la eintnmatolog!a de ,,e.Tlfl•111d.o r 11J.t<:11•,, ... 
ciones en la deglucidn,. tambifo preaentarn debHlü11.1i :le l.n mw.1ct'<

latura del cuello ( BRAY refiere haata en un 251'· de .i.lH; cas,)f1 ,,.n1 -
alteracion del esternocleidomastoideo ). 

____ .... _ .... 
·-· 
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Se refieren tambi6n alteraciones de los m&sculos de loe hom -
broa y menos frecuentemente de los mdsculos proximales de loe mie 
mbroe superiores con inhabilidad de elevar loe brazos hacia arriba 
de la cabeza , y en muy raras ocacionee se refiere afeccion de los 
mculos distales de ln mano ( SATITTOSHY, LF.ES, r.IVERSEDGE y ROSB
NBERG ), aei como alteraciones de loe mdeculos del tronco y miem -
broa inferiores en menor proporci<Sn.( I-4,.7 ~II~I2 ) 

Dentro de las me.nifestactonee tambi6n ocula~ estos pacientes -
presentan un pobre ~nulo fen6mon~ de bell, ocacionalmente a niv.el 
de cristalino se mencionan opacidades suboapsulares posteriores,, -
atrofia coroidea,, en ocaciones palidez del diaco ciptico·, en retina 
la presencia de retinitia pigmentosa,. asi como conetricci6n de los 
campos visuales •. J traotornos sistemicos como 1 hipoparatiroidismoi
diabetee,, y trastornos en la conducci6n card!aca. 
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METODOS DIAGNOSTICOS; 

Es necesario realizar un estudio cl:!nico integral 1·0 mas com
pleto posible, antes de realizar estudios de laboratorio y gabi -
neta que se tengan en mente. 

Con respecto a la historia clínica es de suma impox:tancia ell. 
de inveotigar los antecedentes heredofruniliiares de imnortancia ~ 

Jontro del padecimiento actual es muy importante interrogar 
ei existe algun trastorno en la deelucion, disfon!a. alteracionea 
en la coordinaci6n,. debilidad facial,, asi como debUida<l mñscular 
generalizada, 

En relaoidn a la exploraci6n física ~eneral y exploracidn ne
urologica ee debera de descartar la presencia de debilidad de lera 
llJUBCulos flexoreo del cuello· y proximales de las extremidadeo su
periores, ee debe de explorar tambi6n la presencia de contracciong 
ee sucesivas, asi como tambifo la sensibilidad y loe reflejos oli
tiotendinosos. 

Con respecto a la exploracion de tipo oftalmolagico· se debera 
de investigar detall'adamento la agudeza visual,. la presencia de -
loe reflejos pupilares, si existen leucomas cornealeo,, exploreci6n 
de la ptoeis p~pebral, motilidad ocular, oistematizaci6n de la. -
diplopia, si existe o· no ronom6no de boll1 y una muy buena cxpla~ 
racion del fondo del ojo, sobre todo para descartar lH presencia 
de lesiones pigmental!ias retinianas~ 

Los examenee de laborato'.l."io los cuales se rl'!portr,n como• nonna
les son: biometria hematica completa, quimica eruiguinea,. examerr -
general de orina,. plaqu0.tas,, eedimentacidrr. globular,, tiempos do co 
agulacidn ,, tranoaminasas, fosfataea alcalina, anti,¡uerpoa. antt .. •<u: 
cl.eare~,. electroforesis de las proteinas~ electrol!itos ( calcio, 
sodio,, potasio,, fosforo y magnesio ) enzimas aomo la deehidrog(1na·· 
ea l~otica y la creatinf osf oquinaea~ 

Dentr:o de loe estudios de gabinetes radiograf!as de cr"neo, rir 

diofrag!a do torax, serie cardiaca,. elootrocardiograma, electro, -
encefaloerama, y el es~udio de liquido detalorraqUÍdeo• 
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PRUEBAS HISTOQUIMlCAS: 
Existen diferencias hist6logicas básicas entre los mdscul~s e:it

traoculares y esqu~leticQ. En los muscules extraoculares solo 3 Je 
6 fibras musculares comprenden la unidad motora, siendo esto en 
compnracion con v.iri:is cieiotos de fibras en el m.isculo esqu.Sletico 

Las fibras de los m&sculos extraoculares son mns pequeñas en -
aproximadamente 20 micras en cortes transversos, en comparaci6n a 
las 50 micras del ~aculo eaqu.Sletico. 

Los ~oleos centrales son much~ mns frecuentes y con la edad -
por lo tanto existe una reducci6n progresiva de la cclularidad, (2 
7,,8) 

Sin embargo existen algunas diferencias anterionnente menciona
das, las cuales son alteraciones que se presentan y son muy dif!~ 
cil de clasif.iaar, esto es demostrado por DRACllMAN experimental -
mente y el sugiero que los cambios miopáticos no son específicos -
ni primarios y estos pueden sor vistos como una lesi6n de tipo ne
urog&nico, por lo cual se ha estableaido que el mismo criterio -
utilizado para el examen del mdacul~ esquel.Stico sirv.e para deacri 
bir la pi¡i.tología de los mdsculos extraoculares aunque no sean se : 
mejantea,: (I,l2) 

ZlllBRMAlf· en estudios histopat6logicoa demuestra cambios compa
tibles a lae distrofias do tipo mueculBI'o (12,,13) FISHER y SURITA. 
han descrito dos oasoe t!'Picoe de miopnt:!a oculal."· posterior 8 tra
uma,; 

STEPHE!f y COI.s, refieren que se deben de demostrar la integri ··· 
dad de la estructura neural,, relacionada esta a los movimientos o
culares. (B) 

Los eetudiOll hiatoqu!micos repol'tadoa por HYMAN y COLS, ae me~ 

aionan a continuaci6na A) PAS y DPNH-TRr La tinci6n fu(j variable -
como ea inter-miofibrilar ineapec!fioa e iITegular. 

B) SDH' ( DESHIDROGENASA SUCCINICA ) 1 Esta 
nos indica la presencia de una anormalidad de tipo enzim4tica mi
tocondrial, aei como la p&rdida de la actividad de la deshidroge-
118.Sa es mucho ~s evidente en la porci6n central del m~sculo, Sin 
embargo, en otros reportee se demuestra que muchas de las fibras de 
gonor*daa contenían gran cant!dad de part!culas dcehidroBenasa po= 
si ti vi. 

ti vas-. (I, 6.) 
O) ROJO CONG0·1 Las tinciones fueron nega--

D) ACTIVIDAD DE ATP-ASAr Demostro gran acti
vidad en la gran mayoría do los casos. 

Algunos estudios histoqu!miooe y bioqu!micos exponen la rara -
asociacion do alteraciones mitooondriales y la ncwnulaci6n del gli 
c6geno en forma de ves:Coulas,. SCEU!I y cow,. sin embargo otro tipo 
de autoree excluyen un defecto en la glicogon6lisie, (14,16) 
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ELECTROMIOGRAFIA1 

La electromiograf!a nos ha confirmado la etiolog!a de tipo -
miogenica (miopática). Como sabemos el patr6n electromiogrdfico. 
de los musci1los extraoculares difiere de el de los nmsc:ulos del 
sistema esquel6tico. 

El miisculo esquel6tico en reposo es el6ctricamente silencio
so, a diferncia de los musculas extraoculares los cuales nunca -
en reposo, en la posicion primaria de la mirada existen potencia 
les de 20 microw - 150 microv;hasta con una duracion de I a 2-= 
seg. y su frecuencia es generalmente pon arriba ISO por seg, cn
aonstraste durante la actividad los musculos extraoculares gene
ran potenciales tan "randes loo cuales varían de unos IOO ·microv 
a 3000 microv con una duraci6n aproximada de I a 2 ms~g. y una~
des cargas de aproximadamente IOO por segundo. 

Sin emba.rgo el musculo esquel6tico durante la actividad gene 
ra potenciales de 5 a IO mscg y una frecuencia de descarga de a: 
proximadamente de 5 a 30 por segundo. (2,24) 

Dentro de las lesiones de tipo neurog6nicas de los m~sculos 
extraoculares se reporta que existe la presencia de una disminu
oion en el total de la actividad, ademas el patron de interrere
ncia se encuentra muy disminuido, 

Se menciona tambi6n la aparici6n de potencia~es polofásicos
con potencaales de ondas positivas lemtas de aproximadamente 4 a 
8 mseg, y la presencia de potenciales de fibrilaci6n y fasicula
oi6n, 

LAS lesiones miopátiaas nos pueden demostrar la presencia de 
abund!l?ltes unidades de descarga de una baja amplitud durante cJ.
eaf.uerzo y ademas la presencia de potenciales polifásicos de una 
corta duraai6n. 

PAPTS encentro potenciales normales en cantidad, amplitud 
duraai6n y en la frecuencia de la descarga, siendo ademas una 
mayor actividad de la que se esperaría durante la inmovrl.lidad re 
lativ.a,. (2,.7 ,241) 

Se menciona sin embargo que en algunos casos los mi1sculos 
extraoculares nos demuestran potenciales normales •. JAMPEL. (12) 

Por lo tanto se excluye a la Oftalmoplej!a como una posibili
dad diB8!16stica desde el punto de vista electnomiográfico, .:,por -
loe pocos datos que reporta. 
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BIOPSIA• 

Algunos estudios reportan alteraciones do tipo· miopátj.cn o neu!' 
genicas o ambas. Por lo tanto es conveniente la toma del m'isculo -
eBtl'.lOl~tico no ocular ( bicepn, delt0~_1co ) con el fin de l..;n..>~t•"· 
r la presencia de alteraciones miopáticas,. (7,II,.I2) -

El porcentaje que se encuentra de fibras dal'ladas ea do aprox -
imadamente de un 25 a un 5oii,. en las cuales las fibras del tipo ! 
son las mas frecuentemente afectadno y eevoramente dañadas, en al
gunos otros estudios se demuestran fifrne tipo I y II dentro de ~ 
limites normales aunque con variaaiones en su longitud, (6,I6,,,I8) 

Las alteraciones microsc6picns con luz convencional nos repo
rtan la presencia de zonas pálidas, algunas fibras hipertr6ficns 
aon una disminucion de su tamaño en un 30% en realci6n a l<l' no:rona:t· 

En secciones transversas con didmetros musculares menorco, se 
observan zonas de atrofia con remplazo de tejido adiposo y fibroso 
p6rdida de las eetr!aciones y la estructura mioftbrilar. (I,4,I2) 

El citoplasma de las fibras la gran mayoria de loe caeos demuo 
stra degeneracion de tip°' granular y vacuolar,. ndcleos picn6ticos
y centralizados con una aparente aumento en au numero, esto oxpli<L 
cado por la exiatencia de una red'11)ci6n de las fibras. 

Loe estudios de microscopía electr6nicn aunado n la.a tincionco 
especiales han reportado mayores aetas que loa enunciadoo por ¡,. -
microscopía de luz y sostienen aun mas le. teo1·:ía miop~tica qne •. u-· 
neurog6nica, 

So observan frecuentemente la presencia 1le fre.gmontaeiones o -
secciones miofibrilares con grandes dcp6sitos de glfoogeno y zon"L 
intersarcome~a.s. 

El uso de tinciones especiales para Jlllieculo nos ha revelado al 
teraciones mi tooondriales en tamal'io ,, forma, localizacion, nwnero : 
y estructura interna, asi como en la actividad cnzimatica, La ca-· 
ptaoi6n del medio de la tinci6n de. tricr6mico modificado por las· -
lipoproteinae mitocondriales de las fibras, nos da UllS apariencia 
moteada irregular rojiza de todo el material subsnrcol6mico e in~ 
ti!1-=.iofibrilar con un contiirno irregular de las fibras por lo. cual 
la denominaron fibra "parduzco-rojiza':: (I,6,.I4,I6,.I8 1 I9). 

Las primeras alteraciones mitocondrialea en enfermedades mus -
cularee fueron reportadas por LUFT y COL$~ en el Pilo de 1959, ac~ 
tualmente se. observan mayores datos como son1 agandamiento de las 
arene interfibrilares, subsarcolomn y perinuclearee, con diametros 
mayores de. I micra hasta 2, 5 micras, cor111ti tuidas estas por membra 
nas sacularee en fonna de espirales o anilloa, -
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Se describen dos estructuras interm:itocondria1es importanteai 
A) Cristales lnmelares conc~ntricoa en 1'orn:a de remolino·, con 
acumulo de los mismos con conecciones cruzadas er1tre si. 
B) Paracristales1 estos nos forman patronee en encaje, cuya -
diswisición es variable, esto de acuerdo a el plano de secc. -
i6u, asi tambi~n en apooicior. de unos con ot.ros, las formaciom 
es paracristalinas se han observado de tres formas, las cuales 
en reconstruccion tridimencional parecen simular hojas parale
las onduladas unidas cada une. a el final de la otra,. (6,I71,20) 
El significado de los cambios mi tocondriales pro.bablemente ca,.. 

rrespondan morfol6gicamente a una deficiencia bioquímica de la fo
sforilación oxidativ.a sevfu TAS IN y COLS. (I6, IS) 

La fibra muscular denominada"Jlarduzco - ro jiza"se ha observa -
do en los músculos extraoculares, músculos proximales de los mie -
mbros superiores, en alteraciones neuromusculares y incluso en pa
cient1ts normales, pero uuualmente astan asociados a alto1·aciones -
de tipo estructurales, por lo que no estan limitadas a pa.,iontes -
con ofta.lmoplej:Ía externa progresiva, aunque son caractcrilrtir..w 
y si se encuentran en mayor cantidad en dicha patoloc;ia, ( 61 ¡4·,.17,.. 
I9,.22,23) 

PASCUZZI en un caso reportado sugiere que la oftlümopl;; ,iia ex
terna progresiva es una alteraci6n del sistema n~u!"o·auscular y un 
factor enzimático controlado genéticamente como causa etiol<l;;ica: 
(I3,2I) 
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PRUEBAS FARMACOLOGlCAS1 

La ausencia de mejoría cl!nica en los movimientos oculares po.
steriores a la administraci6n de neostigmina (l.5 mg IM) o de tc
nsil6n (10 - 20 - 80 mg IV) es característico, lo. que se descarta 
y se realiza la diferencia c-l~ca con la miastenia gravis. (I-4) 

Se sabe que existe una sensibi~idad mu;y acentuada a la D - tu
bocurarina, a una decima de la dosis curarizante (0,5 mgs IV) en 
pacientes aon miastenia gravis, en la enfermedad de la neurona -
motorR inferior y ocacionalmente en la neuropat!a carcinomatoso. 

ROSS reponte. un caso de tal sensibilidad en un paciente con -·· 
oftal.mople;ll!a progresiva externa, en la cual la sensibilidad esta 
en proporci6n a la dieminuci6n w diseminaci6n, del proceso miopi1-
tico .. (I,3,4,.7.,,I5,I9) 

Sensibilidad a la succinilcolina1 Como sabemos la s11ccinilcoli 
na nonnalmente es hidrolizada e inactivada por la colineeterasa : 
s~I!ica. La presencia de una anormalidad cualitati...a de la enzima 
podrfa resultar en una resistencia del bloqueo despolarizante de 
la tranamilli6n neuromuecular, por lo que la sensibilidad importa
nte a la··succinilcolina en un paciente con oftalmoplcz!a cxtorr.a. 
es descrito por LESSEL y COLS., esto probablemente sea debido a -
la presencia de una enzima adpica •. (I,15) 



PRUEBAS ESPECIALES: 

LACTATO BASAL SANGUINE01 El ácido láctico ea el produe<to final 
de la conversi6n de ácido. pir6.vico a ácido lác1;ico ,. el cual ea una 
reacai6n;reveraivle, 

En condiciones aer6bicas el ácido 11fotioo ea convertido· a gl:! -
ccigeno hepdtico y en una menor proporci6n e::t. oxidado por lee mito
condriae,. 

En eat'ado de reposo los niveles de lactato aárl.co son de 4. 5, a 
20 mgs por IOO m1 en todo el torrente sanguineo. Si. el lactato ea 
administra a un ser humano, es rapidamente oxidado pnra fo1·man -
ácido piruvico por el hígado, esta reacci6n dependo como aa·oeu·: · ~ -
de la enzima deshidrogenasa lactl.ca, 

En pacientes con la presencia de oftalmopleji'.a extern11 progre -
siva se encuentra aumentnde {aunque no en todos loe cae1oa), c1U1 

ndo se administra lactato de sodio· a razon do. 5 ml/kg IV, por lCJ> -
cual la cuantificaci6n del mismo a loo 20 minutos de haberse admi·
nistrado puede demostrar la persistencia 1sl mismo, ya que debería 
de oer metaboli1ado íntegramente,.. 
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Este padecimiento 11ue originalmente descnito par J'OLL"fi en el -
af!o· de IB95,, siendo una enfermedad cr6nica,, progresiva, caracte. -
rizada principalmente por la presencia de fatigabilidnd del m!--
saulo estriado, el cual puede aeir eventual o.pel!lllonente, loca1i -
zeda o generalizada con un pron6stiao fatal. 

Su presentaoion ea principalmente en edades da 20 a 50 aflos,en; 
un IO~ de los niflos sucede durante la pubertad, sin embargo no e
xiste un patr6n hereditario definido, en ocacioneo se asocia a -
la presencia de una hipcrplasia y tumoraciones del timo; en un gran 
porcentaje de los casos,, lo cu1ü nos sugiere un proceso de tip01 -
autoinmune, y en un 57' de los casos so a observado: en los pacienl;
tes que presentan tirotoxicosit1 •. 

Se piensa en la presencia de un defecto de la síntesis o dopo.
sitos de aeetilcolina, con una mejoria importante de la debilidad 
muscular posteriormente a la administraci6n de medicamentos nnti
colincster&aiooa tales como fisostigmina y neostigmina. {l,.3,.4.25.) 

Dentro de las manifestaciones clínicas ocu1ares mas aparen-tes
la ptosis p,,;lpebral se presenta en.aproximadamente LUl 40¡:; d~. loa
caaoa, la cual puede ser unilateral en el 95~ de loa casos,. sel!" -
gradual y estar reli.acionada a períodos de carm~nci r.o v:espertino con 
mejoría importante durante las mllilan1m, puede re!tdtir y pos~erior• 
mente presentarse y Eer permanente, los reflejo,; pupilarec, de ac.o
modacion son normales. 

Dentro de loa músculos extraocularce el recto interno pu·,.d~· ca
tar involucrado en un estad!o inicial con ineufici~ncia poJr 1,, 1::-m 

to en la convereencia. 
Un 80~ de los pacientes refieren diplopia, con e.lgd11 t.(1.'Bd(l d.e -· 

pftal.moplej:!a la cual puede presentarse en forma 11ro.naitr'1·:.a o ec:rr 
perrnanente. 

Puede exietir ademas la presencia de rorioas o t?\lpias horizon
tales, con alteraciones vertic.ales y toraiorutle11 .. 

Existe una mejoria muy importante de la ptosiu pitl.pabral poste
ri:>rm~,..+~ 1\ la ndmirliqtrnci ~n d·~ t11rrnil6n y con u.r.a ruenor w~,j(,n.-!a. 
a la prostigmina •. 

La biopsia muscular nos demueatra zonas de d.<.¡¡'·"•e1-n.o.1.<in y ntro· 
fia muecular con edema y -1inforrneiaa~entre 11u1 f.'.il,·tw muDculnreQ 

La electromiograf!a es silenciona con pocoa CtlJllbios en lr>.:, poi ~. 
tencial~s , sin embRreo se dascri.lle la prieba miaot~r.ica e> di, JOTJY 
con resultados positivos •. 



- I6 

DISTROFIA MUSCULAR PROGRESIVA1 

Esta es una enfermedad hereditaria de etiología desconocida, -
la cual se caracteriza por la presencia de una debilidad progresi
va muscular de diferentes localizaciones con una tendencia a la -
generalizaai6n e· inaapacidad total del paciente. 

La distrofia ocular es rara, la cual ee caracteriza por la pre 
sencia de una ptoeis pdlpebral de preeentaci6n lenta y progresiva; 
y ocalli.onalmente con la aparici6n de oftalmoplcj!a, Loe estudios -
electromiogr&ricos nos demuestran una actividad reducida de tipo• -
miog.Sniao .. 

OFTALMOLPLEJ·IA SUPRA-NUCLEAR 

Es un padecimiento el aual afecta directamente la unidad moto:
ra, se puede asociar a una pardlisis pseudobulbar, disartria, r~ -
gidsz dist6nioa de los unisculoe de el cuello~ miembros superiores 
y retraso mental .. 

La. oftalmoplej!a ea eimetrica, progresiva y; completa, sin em.
bargo no existe la presencia de ptosie pitlpebral,. loe reflejos pu
pil.ares se encuentran disminuidos en intensidad, los m&sculos d~ ·
lateroversi6n se encuentran limitados manifestados por la maniobra 
de la mufloca,. particularmente se altera la infraversi6n, 

Estudios enzim.1ticos e~ricos nos reportan creatinfosfoquinasu 
aumentada. 

La electromio~raf!a con potenciales de fibrilaci6n y faecicula 
ci6n frecuentes con descargas· repetidas de alta frecuencia, amplt:: 
tua aumentada y una duraci6n usualmente aumentada, unidades palii'á 
sicaa de corta ampliitud en algunos caeos. 

La biopsia muscular nos reporta la presencia de fibras angula-· 
res pequef!as y atrofias de fibras tipo· I y II .. (25) 

DISTROFIA MIOTONICA 

Es una enfermedad hereditaria, progresiva la cual puedo prese
ntarse desde el nacimiento hasta la cuanta decada de la v~da, sien 
do de una transmillidn autos6mica dominante con una penetrancia co: 
mpl.eta o casi completa; en adultos eu progreaiSn es lenta con he-
torogenicidad en su expresidn,. existe un exceso de contractilidad 
asociada a dificultad on su relajaci6n, los mueculoe de la cara -
cuello, y extremidades superiores oon las Pric10.riamcnte afectadas, 
ademes exiaUe alteracionea de mdsculo liso, cardíaco, endocr!nopa
tias y retraso mental .. 
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Entre las alteraciones oculares se encuentran: catarata, anonm
l!as retinianas, ptosis µt!.lpebral ( siendo esta aim~trica el cual
es el signo mss constante ), en ocaaiones el mdaculo elevador del 
pdrpado es muy atrofico por lo cual pierde su funci6n, ademas pu~ 
ede existir debilidad del mdscul~ orbicular con formaci6n ar. Jr~"
ftalmos, ademas los mdsculos oxtraoculares pueden estar afectados 
con la consecuente aparici6n de una diplopia transitoria, debido a 
estar alterada una y/o varias ducciones. (3,4,25) 

los estudios electromiográficos noa demuestran un patr6n mixto 
de distrofia y mioton!a, caracterizado por la presencia de poten -
ciales de alta frecuencia y de disparos continuos de unidades moto 
ras al sobrevenir la relajaci6n• (3,4,25) -

El estudio enzimdtico nos es reportado como normal o muy dis -
cretamente aumentado. 

El estudio electrocardiograf'ico es anormal, asi como tambi~n -
la cinefluoroscop!a de tránsito esofdgico. 

La biopsia musculan nos demuestra atrofia de fibras tipo I, hi 
pertrofia de las fibras tip~ II, la centrali~aci6n de ndcleos, fi= 
braa moteadas y en anillo. (314,25) No existe tratamiento alguno. 

DISTROFIA OCULOPARINGEA DE VICTOR 

Este padecimiento fd descrito' primeramente por VICTOR y. COL'!i, ·· 
en el afio de 1962, la cid se. caracteriza por la presencia de una -
Q!fltalmoplej!a externa y disfagia, asociado estas a alteraciones de 
loa muscules faciales, del cuello, loa masticadorea y los de las· -
extremidadea superiores~ 

La disfagia es de tipo progresiva, con la consecuente párdida -
de peso en forma importante y un riesgo importante de broncoaspira 
o.i6n~ -

BRA"R Y, PETERMAN trataron de separar esta entidad debido a su pr. 
sentacibrr·tard!a,, posterior a loe cuarenta aflos de edad• con una= 
al.ta incidencia familiar. 

lllUllPHY y DRACHMAN describieron varios caeos con una herencia ~ 
dominante, en el cual el cuadl'o clínico se presentaba mds tempra 
no que sua antecesores y la disfagia preced!a a la ptosis por mo 
aes y/o al'los~ (5,25), 

El estudio hietopatologiao reporta atrofia de fibras tipo I r lII 
La electromiografia con potenciales de baja densidad, amplitud y 

durRo.i6n. (25) 
Por medio de la cinefluoroscopía ao observan alteraciones en la 

deglucion y en el trdnsito esofágico, (25) 
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MIOPATIA OCULAR ISOCIADA CON RETINITIS PIGlúENTOSA 

Es la presencia de of.talmoplej!a externa progreaiv:a cinfuie co
mbinada CDn degeneraoion retiniana pigmentaria y ocasionalmente -
tWnbi&n aon debilidad faringes, disminuci6n auditiva, disfunci6n 
v.eatibular,. atexi!Í o.erebelosa, es1latura pequeña., espesticidad y: la 
presencia de un retardo en el desarnollo sexual. 

OFTALMOPLEJ~A ABIOTROFICA EXTERNA ( COGAN ) 
Es la presencia de oftelmoplej!a externa progresiva cr6nica -

combinada con otras anormalidades degenerativas, particularmente -
con degeneracion retininana, algunas vacas existe una eleimcion de 
las prcteinas en el liquido otif'alor.raqu!deo, defectos en la condu
cci6n cardiaca, debilidad faaial,, debi~idad de loa muscules cervi
cales y1 anormalidades en el e~ectroencefalogrema. 

SINDROME DE BASSEN - KROll'ZWEI<l' 
Existe retinosis pigmentaria,. acantositcisis y enf.ermedad neuro 

muscular henedodegenerativa,. ademas do malabsorci6n intestinal, &

abe1lal.ipOlJroteinemia, enfermedad neuropatica ataxica progresiva,. ... 
arreflexia,. defectos propioceptivoa,. disfunoion cerebeloaa, signo 
de bab:bnsk:!s y¡ defectos sensoriales cut&neoe, ptosia pllpclJral a -
en algunos casos cftalmaplej!a externa progresiva. 

ENCEFALOPATIA ESPONGIFORME CON OFTALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA 
Oftalmoplej!a externa progresiva con !febilidad proximal de los. 

miembros, hiporreflexia,, bloqueo' cardiaco,, degeneracion· pigmenta
ria de la retina, estatura pequefia,, retraso en el desarrollo sexu
al, aumento de las proteínas en el liqu!do aefalonraqu!deo y la -
presencia de anormalidades en el eleotrooncefalogra.ma,, 

Se obser.v.an QBIDbios v.acuoleres extensos en al~ areas del -
ceitebro y cordonea espinales, incluyendo .la.e areas motoII o.cular -
nuclear y eupranuclear. 

SINDROME DE REPSIJU'S . , 
En eate síndrome SO ObBel"lll la presencia de neuropat!a perife

rioa, ata ia cerebelosa, retinoaie piementaris de la retina y una 
elevacian: de las proteínas en el liquido cefalarre.qu!deo, en algu
nos caeos iothiosie, en ciertas instancias oftalmoploj!a externa -
progreeb:a,, asi COlllO'· desordenes autoaomicus :uecesivos de el metabo 
lismo de los l!pidos ,. granules de lfpidos en la& neuronair.aetro..:: 
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citoa, macrofagos perivascularea en las meníngea y en u&lulas 
renales y h4paticas. 

ATAXIA H3R!ll>!TARIA DE SAllGER - BROWJI 
Se observa en este padecimiento la presencia de degeneraci~n 

espinocerebral 1. oftalmopleá!a eaternn progresiva y ptosis p~pe
bral, en algunas ocasiones tllJllbifo disartria, debil!idad1, hi11err! 

flexia,. movimientos coreifPnDes, en ocaaionus atrofia optica y -
demencia. 
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TRATAMIENTO: 

AlSn en la actualidad la o.ft~lmolej!a externa pDOgreeiva cr6nica 
es un padecimiento irrev.ereibl:.e,, por lo: cual n0> existe tratamiento 
mediaoi conoaido~ El uso de resortes pana la pto.eis pitlpebral a me -
nudo son benefioiosos, elevando los párpadpis pOllr encima de las pw
pi1as. 

Aunque en algunas oaaaionea puede estar indiaada la correcci6n: 
quirurgica de la ptosia pálpebral, el objetivo· principalmente debe 
de ser· la mejor!a de la viai6n y·no una mejoría cosm6tica, 

Esto ea debido a que estos pacientes presentan un pobre fen6i -
meno de bell:. y¡un mdsaulOJ orbicular de los párpados dábil; estos -
factores,, combinados con la correcci6n quirdrgica de la ptosie pá
lpebral• ( reeecci6m del mdscul0> elev.ador del párpado superior y/o 
rijaoi6n al mdaouloi frontal ) a menudo-, nos llevan a problemas por 
exposiai6n de loa ojos durante el sueño .. 

Si la oal.usi6n no ea la adecuada durante ol sueño, pueden apl~ 
oaree las cubiertas protectoras de. Sarwr. y debe de administrari:ie -
la medicaoi&nihabitual para casos de queratitis nor exposici6n. 

Oaaaionalmente son dtilee lo.e prismas de lectura con base hn -
oia abajo,. cuando esta severamente alterada la mirada v.oluntal"ia -
hacia abajo .. 
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REPORTg D3 UN CAS01 

Se estu1i6 un paciente del sexo masculino de 2I alloa de edad en 
el gervicio· de Oftalmología del Hospital Genel'al del Centro Medicc 
La Raza I.M.s.s., en conjunto con el servicio· de Neurolog!a;del Has 
pi tal de Especialidades del Centro Medico La Raza I.M.s .s. de MaJTZo 
de I984 a octubre de I984,. llegandoee al diagn6stico integra:L de ~ 
Síndrome de ICEARNS-SAYRE. ( Oftalmoplej!a externa progresiV'!l cr6ni
oa ) 

El paciente no· presentaba n!ngun antecedente herodofamiliar asi 
como oftalmologir.o de importancia para su padecimiento. Siendo·· pro:
ducto de un segundo embara1.o a tármino.,. con antecedenteo tanto pre
natales como postnatales normales, procede de medio socioecon6mico 
bajo, con adecuados h~bito hiei6nico dietltioos~ con un desarrolo> -
psicomotor adecuado para su edad, toxicomanías negativ'.as ,, alcohol. -
ismo ocasional y antecedentes personalea pr6vios sistemicos y/o· oft 
almoloeicos negativos. -

PADECI!r.IENTO ACTUAL1 Lo inicia aproximadamente a los IO nños dn 
edad, al notar segdn ~amiliares (madre) la presencia de ptosis p' -
lpebro.l en forma bilateral, siendo esto en forma progresiva en BU -

presentaci6n gradual ain ninguna relaci6n con el horario, al mismID 
tiempo· refiriendo disminuci6n en au agudeza visual en runboa ojos. -
Por lo cual a loa 12 ailos de edad ne le efectu6 cirugía paro éorrn
cci<!n de la ptosis p~pebral en ambos ojos (en otra institu1li6n,. i-~ 
norandose procedimiento qui.iri1rgico efectuado). Sin embargo a el afio 
de la cirug!a p~pebral, se presenta nuevamente ptosis p!Ílpebral. 'tli 
lateral, refiriendo ademas persistir con disminuci6n de la a~~deza
visual en ambos ojos. 

A la edad de I6.ru1oe refiere iniciar con impoaibilidud pfactica 
mente total a la movilidad de ambos globos oculares, presentandose
dicha sint6matologia en forma bruzca; oblig&ndolo dicha eintomátola• 
giR a voltear la cabeza para mirar objetos hacia loe lados, y bajar 
y subir e~ta al dirigir la mirada hacia arriba y/o· hacia abajo. Al
miamo tiempo refiere haber padecido la presencia de ulco.racionco CJ.l 
rnaal.es en r..mbos ojos, las cunles remitieron con trnt111n:lento mfoicñ 

A la edad de 17 añoe, refiere iniciar oon dificulte.e?. prog1•esiw 
para la degluci6n, inicielm~nte para las comidae s&lidas y posterio: 
mente a los l!quidos (rara ves), al mismo tiempo presenta v:os- nasal 



- 22 -

casi persistente, el cual disminuye con el reposo de la.vos, al ir.i
amct.· tiempo se presenta también inexpreeibilidad facial e impoeibili. 
dad para chiflar y arrugar la frente, -

Al. inicio de loe IS"- n!loa de edad, refiere inician con la presen 
cia de hipotrofia musaular, l~ cual ha sido progresiva a la feche : 
actual, aei como también persistir con disminución de la agudeza v.i 
aual de ambos ojee, de predominio en ojo derecho, -

A su ingreso se obaervo paciente de edad aparente a la real~ co· 
nciente, bien orientado,. facies inexpresivas, cráneo normal, cxist;; 
discretamente elevación del mentón como movimiento compensador díl -
la cabeza, se observa ademas una ev.d.dente hipotrofia muscula!' fn -
cial, mas evidente en ambos muscules orbiculares, existe ademas de -
aviación hacia la izquierda de la dvula, con hipotrofia de hemiparod 
posterior izquierda de orofaringo, reflejo nauseoso presente, Loa -
reflejos osteotendinosos presentes y normales, sin marcha ni movimie 
ntos anormales, asi como hipotrofia muacular generalizada anterior = 
mente mencionada •. 

EXPLORACION. OFTALMOLOGICA1 

AGUDEZA VISUAL& OD1 20/IOO que mojera 20/80 
OI: 20/80 que mejora 20/60 

LENSOMATRIA1 ODt -3.00 
OI1 -2.25 

AN'JiXOS OCULARES& Se corrobora hipotrofia muscular faa:ial generalizadu 
anteriormente mencionada de predominio' en ambos musculas orbiculares 
aai como la presencia de ptoaia pálpebral bilateral• con la conaecuP 
nte diaminuai6n·- de: la hendidura pálpebral, observandose esta (hond:\ ~. 
dura p&l.pebral) en la mirada de frente en el ojo derecho-de 5 mm y -
en el ojo izquierdo de 4 mm, en la mirada hacia arriba se observo l" 
hendidura p&l.pebral en el ojo· derecho de 5 mm· y en el ojo izquicrd" -
de 4 mm, en la mirada hacia abajo se obaerv:o cata en el o jo· derecho -· 
de 4l mm y en el ojo izquierdo de 3 mm, todas eataa medidao anterior -
monte mencionadas fueron realizadas con acci6n del mdaculo> frontal, y 
ei.n acción del musculo frontal las medidas de lo hendidura pt\'.lpcbra.l 
tanto en la mirada de frente, como hacia arriba y hacia abajo fueron 
para el o jo derecho de 4 mm· y para el o jo izquie1"11q. de 3 mm. 

REPLEJOS PUPILARES! Loa reflejoe fotomotor, coruJerwual y; de acomoda -
ci6n presentes y normales en emboe ojos• 
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Y.OTILIDAD OCULAR! En la poaici6n prima.ria de la mirada se observe en 
orloposici15r., sin embargo la exploración de las dv.cdoneer y posterior 
¡¡wnte de las vereiones estas fueron negative.s (no valorables} por exii> 
istir una parálisis total de los nnS.sculos e'ctraocu.J.ares,. tanto a la -
levov~rsion, dextroversion, oupravaraion e infraver~icn, asi como ta
mbi6n existe perdida de la convorgencia. 

SENSIBILIDAD CORNEAJJ1 Presente y norrnal en nmi.Jo13 ~t;jcirz" 

QUBRATOMETRIA1 OJO DERllCH01 
OJO IZQUIERDO : 

42.50/43.00 X yo 
42.50/4•3,.00 ¡; "º 

SF:Gr.ENTO ANTEllIORI Ojo doJrecho 1 'JCnjuntivas nonnales,. c6rncu con lú. 
presenci9. do loacoma c1mtral pooo denso (estroma saperlicio.l) aai -¿ 
como trunbHn la prc&encia de un gran vaao de neoformaci.ón, e1 cuel:. -
se dirige del. meridiano de lae tres pnriferico hacia la re¿¡i6n cen -
tra1, siendo este arborizado on su trayecto, 1~woa1·a ltll'i;e1·ior formada. 
y opticrunente vacía,. pupila centrrü y reflecti<:a,, ere :it.1.'1.ir"' tra.nspa 
rente, Ojo izquierdos conjl11ltivas norrualca, c;llrnea co:-_ J.u µn:nencia
de leucoma nasal pnrapupilar poco denuo ( eatroma uv.pt:1•ficí.ul/ ,. ¡ru.p:l
la central y rP-flectica,. camara untez•ior iormads. ,-, opt;.:,,.Ln:'<i::t~ '.':U~Íil 
crista.lino trunsparnn1;e •. 

'l'ONOMETRIAi Por el matodo d.:. aplanaci6n~ uo~TUa!. '"' :.:n''"" o·:\·:.s,. l& CU•· 
a1 reporto IS rumllg~ 

GONIOSCOPIA1 Prévju c~l():mcion ce goniolunt<1 cr· u\J!1u'~º •l11 mnMa a.jos 
un nnt;Ulo abierto, grf\do IV,, en los 3{1-'..l gradofJ, . 

VIAS LAGRIMALES: Cl:!niC!l!<<ont~ per.N<o.bl.es eu ruu·oo¡; vjns, 

FON.DO DE OJ01 Previa midriasio ~n mnbo:: ajt>a y d11 ()bserv.ni::iqn bajQ; -
ofto.lmoscop:!a indirecta se obsfJrv.o-: Disco·. optioo cw fornm,, ·~M<O.fio, <:o 
loracion y excavncion normal.es, em<?rgtmcia r.ie v:tl.!l''" ret:i.Hi<U'l~t- aai e¡;, 
mo su distribuci6n sobro plano· r-:-tininno no"·mal, '"' cbset'Vü J.:i. preueii 
cia de fondo corc>idao en prác·~;_-::lllllm1te todo el !J;.:z.i:w retinit.ino·, IJ.3i : 
como la presencia :le zonaa hipnrpig111entuda.s y zonas !;& 1ii11p1n·ai6n' do 
pigmento retiniano, a.rea maculur un oliaorvo l:•t;re tiv e1na" llQll!!S hirnn· 
Pil!lllentadas, retina de polo pt>l<teri.or y perHc·ri.ea i.¡¡lJ.caúa. -

CA!<!PIMETRIA1 Tanto la cnmpim~t:di> pfrr1feric1i, ur>wo íL on11ptmutde. cen
tral ae observa de la presenci~ ,¡,, ,,scntom11 m1p<>:r.!.i:r1 t11.n1;, na.sal aoma> 
temporal,. de aproiciumdame·nte J5 :1.rudoa, unncha d.n.1'.1' •m 1'llll~rn :rjcs; no
rmal. 
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ESTUDIOS DE LABORATORIO! 

Biometr:!a hemi'itica,. qu!micu sanguínea, eedimentaci&n, globular 
creatinina en 24 hrs,. plaquetas,, electrol:itos (sodio-,, po-tasio-, cla 
ro) transaminasa glutámiC?o oxa.l:acetic:a,. transaminasa glut!Ímico pi:: 
ruviau,, deshidrogenasa li'ictica,, fosfataaa alo.alina,, fosfatasa áci
da,, todas len anteriormente mencionadas ae reportaron dentro do 
l!mitoa normal.es, 

PRUEBAS ESPECIALES1 

Pruebas tiroideas,. VDRL,. electroforésie de prote!nas sistemi -
cas se reportaron como normales,. no asi' la ele!ltrofor6sia de lae-. 
proteínas en L. c. R •. las cuales se reportaron aumentadas. 

Pruebas de TENSILON aon 0,2 y 0,8 ml.s fue ne¡¡ativa,. asi tambj'.-· 
~n,, la prueba de la Proati¡¡mina resulto negativa. 

ESTUDIOS DE GABIIIBTE 1 

Radiogro.fias do cráneo-· y¡ torax se reportaron como- normal oD. 
Electrocerdiograma1 ltiostr6 un· bloquea. de roma izquierda. nwm·
~ado. 

Ecooardiogrema1 Mostr& le presenaia do una prolapso• de· le vá
lvula mitra1, 

ESTUDIOS ESPECIALES: 

LABORATORIO DE ELECTROMIOGRAPIAI ( Deaoripci6n ) Se estudio el im1•· 
aculo· deltoides en ambos ledos, expootoral y eeternocleidomaetoi~· 
deo en el lado izquierdo,, aei como el nrdllculo: abductor del 5to ae,;,, 
do do la mano derecha .. En ningun sitio, ee registraron fibrílAC1~ 
nea en repoeOJ y la actividad de inaei•tion ee rcport6: como normal. 
Las unidades motoras durante la· contracci6n·voluntarias eran bro-
ves y de muy bajo voltaje en loo on1eauloe deltoides, pectoral,, y -
esternocleidomastoideo, pero en este ultimCl solo nparecian en una 
forma esporádica. 
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En el mdeculo abductor del 5to dedo de la me.no derecha pre. -
dominaban las unidades motoras prolongadas de auatro miliv.oltios.
La. v~locidad de conducai6n del nervio cubital derecho rue de 60 -
MxSI con una latencia distall de dos milisegundos~ Con respecto a 
la (interpretacion clínica) ee observo la presencia de· francos si 
gnos de atrofia miogenica en los tm1sculos proximales de runbos llW: 
embros superiores y de desnervaci6n moderada en loe mdsculos dis
tales. LB velocidad de conducaion se reporto como dentro de lími
tes normales,, con lo cual estoa hallazgos anteriormente menciona~ 
dos son compatibles con una miopat:l'.a proximal con eignoe de des -
nervaci6n distal moderados. 

REPORTE ELECTROMIOGRAFIC01 
Neuroconduccion Sensorinl 
NERVIO 

Cubital Dereoho 

Ne111100DnducaiotrMotora 
NERVIO SEGMENTO 

Cubital Derecho 3.1 - 6 .. s·. 

LATENCIA 
3.0 msog 

LATENCIA 
Carpo: - Codo 

VEL 11/C 
59 m/scg 

Mdeculoe Eetudiadoe1 Deltoides, trapee:Lo.~. Bilceps~ Tr:liceps, supina..:. 
dor largo, en estos se encontoo neuroconduccion sensorial y mo·t.o -
ra dentro de lo normal, por 10> cual no. se encontraron evióenci111:1 "' 
de, lesi6n de la neurona motora periferics en los mdsculos y: nen _ .. 
vios estudiados~ 

POTENCIALES EVOCADOS: Paramntroe de- estira¡µaaicm 
TrBllOl NOJ 1 3 Ii1 
Tipcr. de estudiai 1 PEALO 11 PEV 
TipCI> de c1!1t!muloe1 CLICKS de 80 DB· y TV I/4·, 
Duraci6n 1 100 USEG 
Preeuencrie. 1 2 '1l u: X BB@;' na, 1 I2B 11 1024: 'IOOCBlf 

PROGRAMA1 Ampl!ifioaci6n1· 100 11 40 JC~ Filtroe1 0.3 y; I aeg 100 3000 
H2,. tiempCll de anslJiais 1 500 y: 10 Ms. 
140PEV y I2 

RESUL'rADOSr 
OIDO DERECHOS LIP 1 l 

Respuesta c.ortiaal. al 
l.atoral 155: Jllll~ 

nr "' 2~4 ma IIl-V 1 1.9 IJl1I IV/V 1 I· +l 
2 .. 2 2.0 +I 

oat!mular el ojo derecho-1 160 ma y; el cont~ 

Su interpretac:!.6n nos reporto' que le. conducai&ni dol es'\tÚnulo. e.ud:b
tivo e. travse del' tallo cerebral cir no:m.n:t. Gin 'cmbnng0> existe. un, 
retardo. en la conducci.6n dal estímulo. vieualJ po1• afecciOlll bilaterd. 
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de ambos nervios opticos,, ya que se utilizaouna derivacion· c2-o-2 y se estímulo• con patron reversible complet.o, con. loa ojos em-
una forma separada~ 
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COMENTARIO: 

Desde el año, de I950 el s:!ndrome de oftaJ.moplej!a oxternn pro 
gresivn cr6nicn fue considorado por bíOEBIUS., VON GRAI>FE,, LANGDON : 
CJJYNALADER,. BllCKET,, NETSKY, ~WARTZ,, LIIJ'.( l-4.,7;,& ) como de origen 
de tipo neur6g6nicxo- basados en reportes de ca~os clfuicos que mo.
straban alteraciones compatiblca con lesiones del oiutnllUl nerv.iom> 
central y/o· por estudios histopatol!ilgicos que no montraball altera
ciones del tejido mmicular. 

Esta imp.,.esi6n ha sido modificada por una i;eorfo CJiopática en 
donde la leoi6n primaria se encuentl'a en la fi brn muscular, estw-· 
dios de microscopía de luz convencional noa hrm demostrado ati'Of.ia 
de las fibras tipo I y Il {l), núcleof.\ centralizados pl.cn6.ticoc (1 
6),. p~rdida picn6ticos (1,6), 'flÓrdida de las ostr:!:ac:iorrn~ Jr rempla 
zo de tejido fibrooo (1,4,.12),, todos ellou da·Lou de Pl""t:'"'º' tl.ietr<I' 
ficoo mtiscularea y cor:-01,oradon por medio de ln 1nic1"0SC(l·,1.L:i el0ct~'. 
tr6nica, ademas de nl teracionea mi tocoud!'iales (l,.6,.::7. :ZC; 1 fmg-· 
mentaci6n miofibrilar (1, ó,.14 ,J.6.,.18,.J.9) ;, irregulariciau "te 1 .,: 1:n
ndas Z (l),. rwi corr.o de dep6sitos 1mormales du ;;l11<:¡k;eno· (:L). hw 
L: -· Uno de loo propóaitoc de el presente· trabr,jo '·'· el d~ E'Btablu 
cer el y-/o, los diaenostico.s de la existenci11 do utJ:t rni1c) .'-m·c:·:.:'~ ocu-: 
lar como una ontirlad perfectamente diferenc:i.adb._, dé o·orns mio¡;at:!a 
en las cual.es e>: is te un11 patoloi:;:!a de í'ondo, m1·i C'JJ'll(, tambi i5n la -· 
presencia de cambios en loz ll:'foc1.tloa e:r.:traocul!1rec c;1rn '100 rc1•a>.i:-· 
ten identificar o eoto entii.md y diferencinrlr. de o' roa r:·""'"ººn -· 
miopáticos y neuroeénieoo q110 noe pudieran con.l unó.ir ~) d.w1~• :'iot·:! ... 
co; AdemRs el cuadre• de una of'talwo¡Jlc,jfn cxtenw Jl~''f;r·c .. l'\", .• e_,,.,_ 
nica noa loo pueden dar rnll'.ltj,p).es püde,,).:uento1J, sl11 •:1m·o; ... :(:•· lo -
mas importante es lle[!ar en 1m momento d.ado a un d:iagnó1Jt"l¡~;' p.;r.r •· 
excluciifn de la causa deacncaacnantc d•• dicho pflCiecimurrc •, n.u:1que 
en ocac1ones esto no ee posibl~4 

En el presentti caso cl!rU.1:0 reporbndi> <'St[) '' .i. f-10 rma.i blc,, C'lil 

lo cual ae llego a el din&iÓr1ticu integral de :.-~INL1:r0f,'.J:' .UJ:: KEl,:ltr.l -
SAYRE, existiendo la tríada coral"ter!stica 1lü cot·· radi;c.l·n!ent.:i, al 
cual es el de 1ma oftnlmoplejía "xtonu.1. 1>rogreu1""'· ·""·fo:i."rn, retin~ 
aia pigmentaria y trnstorr1os en la con1iucciú11 ct<.r<L ·" "i\ ( illoc¡ueo. dn 
rama), iniciandose dicl1a aintomatol.og!a c,enerG.truom:· <H> .\1 ·1:1,i d&•· 
cada do la vida,. ademas de no ~xü1tir- ant.eced~ntc:-, ,.,,. '"·' ... , ll•!:··e~.~ .. 
tarioa en los fe.milio.ru.'J mno cercnnos, nituf .. cj 'L'.? 1~•.1-~ pu~d1! .. ,,._~·.~: r.1.~l"' 
como lo establecio lilc:Auley· (1~3,4). 

c,~1110 se menciono o.n1.eriorrn1..!nts dicho pr~.ucc .M .. ·::ni;,) 1.i c-11uv rt)• .. 

portado ª" inicio a partir de la 2da d-acnd~ '"' ~>l\~1·i.:> 1 ¡n·l.:.:1.caiua
ntB con un establecimiento rapido en cuanto a ,.,,,. e•rolu.d.1fo, in.ici!! 
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lmente se manifesto este por la o:t'ta1mople j!a progresiw. Y' poste
rionnente afeccion de el vol'!Smen d~ la masa mlicular de todo el cu. 
al'pO) asi como afeccion de la musci11.atllra cardiovascular, sobre = 
todo en el sistema de conducoi6n cárdiaca. 

Se ha mencionad~ la exisifuncia de unn aumento signi~icante en 
la concentraaiorr do laetato/piruvato· en L.C .R. (26.), ilsi como tam
bidn reducci6n de la crentinina muscula~ (27), asi como de bloqueo 
auriculoventricular y re tinos is pigmentaria ( 28', 29), ocacionalmen
te se observa degeneraci6n espongoido de el cerebro· (30), asi co
mo de ncumulnci6no glucogeno· como causa de trastornos cdrdiacos (~ 
3~)~ Sin embargo sobre todo en loa niños se puede llegar a observa 
r en i.OCaaionea calcificaciones intracraneales, aai como are as de -
densidad disminuida en el emisferio cerepral, mesencefalo• y talama, 

Se menciona tambi&n que en ocaciones este padecimiento con u::i. 

hiponaratiroidismo·, con lo cual esto nos incrementa la eViidencia ·· 
de que el síndrome esta frecuentemente asociado con una inv;olu1:ra·· 
<:ion del sistema endocrino, asi como la involucrncion del eistemn 
nervioso central. consiste de una encefalopat!a espongoide (Jt). ~(• 
·observa ademas en este síndrome la existencia muy frecuentemenh' -
de una elev.o.cion muy importante de lao proteínas en el lÍqu:.do e~·· 
falorraqú!deo (31),. lo: cual lo presentaba dicho paciente cm ene.'' -
reportado. 

Se practicaron pruebao específicas. pnra descartar lu existe?.·· 
cin de una miastenia gravis, como fuo la prueba del tensiJ.iín y· pr.i 
stigmina las cuales en varias ocnciones resultaron negativas, ade: 
mas de el reporte electromiografico n nivel muscular fue ncg!ltiw 
para dicho padecimiento. 

En concluci6n a la que se. llego el estudio <lo este pnciente ·• 
fue el de la presencia de un síndrome de KEARNS - SAnIB,. en el cu .. 
al en si es parte de una oftalmoplcj!a exte1111a pr'..>gresiva crónica, 
es decit> aon nn1ltiples los padecimientos· que en wt momento dado nn: 
pueden llegar a desarrollat•. un cuadro de oftalmoplojía, sin embar
go es de capital importancia el de llegar a un diagn6stico defini
tiVh• por excluai6n, lo cual se realizo en dicho reporte de caso, 

El tratamiento esta encaminado p!'dcticamente solo• a mejorar 
las condiciones de el paciente, al realizarse una fijaci6n de loo 
parpados a el nn1sculo- fronta1,, y/o una resEiccion del mdsculo elew 
dor del pdrpado, con lo cual se permitli una wisi&'n mas c6moda y eñ 
un momento dado se elfmina la pon.ioi6n compensadorn de la cabeza, -
estos proced!mientos antes do realiuunE es de uapital importancia 
la presencia de un fen6mono de bell ad~cuado,, asi como co.ntrol pe
riodico elect'I!Ocardiogaaficam<1nto de conducci6n cnrdiaca, 
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