Ciencia Latina Revista Cientifica Multidisciplinar, Ciudad de México, México.
ISSN 2707-2207 / ISSN 2707-2215 (en linea), enero-febrero 2025,
Volumen 9, Numero 1.

https://doi.org/10.37811/cl_rcm.v9il

ANOFTALMIA BILATERAL CONGENITA:
REPORTE DE CASO CLINICO

CONGENITAL BILATERAL ANOPHTHALMIA: CLINICAL CASE
REPORT

Md. Mario Hernan Carrasco Morales

Investigador Independiente

Obst. Karina Yessenia Logacho Vega
Investigador Independiente

Hady Mayerli Chavez Camacho
Investigador Independiente

Md. Gary Andrés Artos Jacome
Investigador Independiente

Obst. Jennifer Daniela Gualotufa Berrones
Investigador Independiente

Obst. Melanie Nicole Vargas Mena
Investigador Independiente



m h::: Ciencia Latina

Salud Ciencia Latina Revista Cientifica Multidisciplinar
Enero - Febrero, 2025, Volumen 9, Numero 1

DOI: https://doi.org/10.37811/cl rcm.v9il.16038
Anoftalmia bilateral congénita: Reporte de caso clinico

Md. Mario Hernan Carrasco Morales® Obst. Karina Yessenia Logacho Vega
mario99carrasco@gmail.com yesilogacho@gmail.com
https://orcid.org/0009-0005-6774-2919 https://orcid.org/0009-0004-5023-9201
Investigador Independiente Investigador Independiente

Ecuador Ecuador

Md. Gary Andrés Artos Jacome Obst. Jennifer Daniela Gualotufia Berrones
aartos470@gmail.com jenniferdaniela@outlook.com
https://orcid.org/0009-0003-6518-5675 https://orcid.org/0009-0000-8495-7464
Investigador Independiente Investigador Independiente

Ecuador Ecuador

Obst. Melanie Nicole Vargas Mena
melanienicolevargas18@gmail.com
https://orcid.org/0009-0006-5344-3181
Investigador Independiente

Ecuador

RESUMEN

La anoftlamia congénita es la ausencia total del globo ocular con la presencia de anexos oculares y que
puede presentarse de forma unilateral o bilateral. La etiologia se encuentra asociada a causas genéticas y
ambientales. Objetivo: Presentar un caso clinico inusual de anoftalmia congénita bilateral suscitado en el
primer nivel de atencion en el mes de Julio 2024 en Morona Santiago-Ecuador. Metodologia: Investigacién
descriptiva, con enfoque cualitativo y disefio observacional. Se presenta un caso de recién nacida de sexo
femenino con anoftalmia congénita bilateral, nacida a las 38 semanas 6 dias de gestacion de una madre
primigesta de 18 afios de edad por parto cefalovaginal sin complicaciones, con antecedente patoldgico
familiar de hermano con agenesia de mano, sin ecografias prenatales ni administracion de hierro- acido
félico y exposicion a insecticidas en la etapa prenatal. Discusion y Resultados: Un abordaje
multidisciplinario es fundamental, sobre todo el apoyo psicosocial que debe darse tanto al nifio como a los
padres, para lo ctal el acceso a la atencion prenatal y ecografia juegan un rol fundamental tanto en el
diagndstico como el tratamiento. Conclusiones: El diagndstico prenatal de la anoftalmia congénita bilateral

permite el apoyo psicosocial y un manejo posterior adecuado.
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Congenital bilateral anophthalmia: Clinical case report

ABSTRACT

Introduction: Congenital anophthalmia is the total absence of the eyeball with the presence of ocular adnexa
and can occur unilaterally or bilaterally. The etiology is associated with genetic and environmental causes.
Objective: To present an unusual clinical case of bilateral congenital anophthalmia that occurred at the first
level of care in September 2024 in Morona Santiago-Ecuador. Methodology: Descriptive research, with a
gualitative approach and observational design. A case of a female newborn with bilateral congenital
anophthalmia is presented, born at 38 weeks 6 days of gestation to an 18-year-old primigravida mother by
cephalovaginal delivery without complications, with a family pathological history of a brother with hand
agenesis, without prenatal ultrasounds or administration of iron-folic acid and exposure to insecticides in
the prenatal stage. Discussion and Results: A multidisciplinary approach is essential, especially
psychosocial support, which should be provided to both the child and the parents. Access to prenatal care
and ultrasound play a key role in both diagnosis and treatment. Conclusions: Prenatal diagnosis of bilateral

congenital anophthalmia allows for psychosocial support and appropriate subsequent management.
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INTRODUCCION

La anoftalmia se refiere a la ausencia total del globo ocular con presencia de anexos oculares (parpados,
conjuntiva y aparato lagrimal) y que puede presentarse de forma unilateral o bilateral. Aunque se desconoce
la incidencia en Ecuador, se informa que esta afeccion es rara y tiene una prevalencia mundial aproximada
de 1 a 3.2 casos por cada 100.000 nacidos vivos. La anoftalmia puede presentarse aislada o formar parte de
un sindrome en 20%-45 % de los casos (Taha Najim et al., 2020).

La etiologia se encuentra asociado a causas genéticas y ambientales. La alteracion en el gen SOX2 (factor
de transcripcion 2) ha sido identificado como causal principal, ya que es el encargado de la formacion de
tejidos y organos durante la etapa de desarrollo embrionario (Halilbasic et al., 2018). Alrededor del 20% de
los casos anoftalmicos humanos estan relacionados con mutaciones en el gen SOX2 (Dash et al., 2020).
Entre las causas ambientales se encuentran la exposicion a agentes toxicos e infecciones adquiridas durante
la gestacion, como rubéola, toxoplasmosis, varicela y citomegalovirus. Sin embargo, entre las causas no
infecciosas destaca la exposicion a medicamentos como talidomida y warfarina, deficiencia de vitamina A
materna, exposicion a radiacion ionizante ¢ hipertermia (Taha Najim et al., 2020). De forma analoga las
mutaciones en OTX2, CHD7, Y PAX6 estan relacionadas con la anoftalmia bilateral (Fahnehjelm et al.,
2022).

El diagnostico se establece principalmente de forma clinica, tras un examen fisico oftalmologico donde se
evidencia la ausencia total del globo ocular, seguida de investigaciones complementarias como imagenes y
estudios genéticos. Sin embargo, las ecografias prenatales realizadas generalmente durante el segundo
trimestre de gestacion permiten detectar anomalias oculares y otros defectos de indole congénito, por lo
tanto, es de suma importancia fomentar los controles prenatales y la ecografia como herramienta de
diagnostico (Onebunne et al., 2022).

El tratamiento de la anoftalmia congénita bilateral es multidisciplinario. En términos generales se debe
iniciar con una historia clinica detallada, exdmenes generales y oftalmicos, estudios imagenologicos y
genéticos (incluido los progenitores). Es fundamental la identificacion prenatal para planear una atencion
oportuna del nifio al nacimiento y apoyo psicosocial dado que la patologia causa problemas psicosociales

y angustia parental. El propdsito del tratamiento es evitar la asimetria facial, debido a la ausencia del globo

ocular, que a largo plazo puede causar problemas funcionales, fisicos y psicologicos del nifio afectado
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(Nkanga et al., 2023). La meta de tratamiento es agrandar el tejido dseo orbitario, asi como conjuntiva y
fondos de saco, con el fin de desarrollar simetria facial (Padilla-Garcia et al., 2020).

El objetivo principal de este estudio, es presentar un caso clinico inusual de anoftalmia congénita bilateral
suscitado en el primer nivel de atencion durante el mes de Julio de 2024, en la zona Oriente (Morona
Santiago) de Ecuador.

METODOLOGIA

El presente reporte de caso se llevo acabo mediante un enfoque de investigacion de tipo descriptiva
retrospectiva, cualitativa y disefio observacional, de una paciente gue al nacimiento presenta anoftalmia
congénita bilateral suscitado durante el mes de Julio de 2024 en la provincia de Morona Santiago, zona
oriente de Ecuador. La recoleccién de datos incluyé la informacidn proporcionada por la investigadora
coautora del articulo que particip6 de forma activa en la atencion del paciente y que comprendia datos sobre
antecedentes médicos, los hallazgos clinicos y manejo inicial. La informacién fue complementada con la
historia clinica electronica.

La investigacion se enmarca en la modalidad bibliogréafica documental, ya que se realiz6 una revision de la
literatura actualizada y se acudi6 a fuentes de informacién médica especializada como SCOPUS,
PUBMED, RESEARCHGATE, GOOGLE SCHOLAR, SCIELO, SCIENCE DIRECT Y OXFORD
ACADEMIC basando la busqueda en palabras claves y operadores boleanos. Los estudios fueron
seleccionados a partir del titulo y resumen, obteniéndose a texto completo para un analisis mas minucioso
y detallado. Se incluyeron preferentemente reportes de caso clinico que permitan realizar hasta cierto punto
una comparacion con el caso presentado. De igual forma, se busco reportes similares en el pais de Ecuador
en los ultimos 5 afios obteniendo como resultado 2 reportes de caso sobre la tematica de anoftalmia
congénita bilateral aislada lo que permitié hacer una comparacion con nuestro caso y enmarcar ciertas
diferencias con la probable etiologia. La seleccion y extraccion de informacién fue realizada por los 5
autores del articulo de forma independiente.

CASO CLINICO

A institucion de salud de primer nivel de atencién en Morona Santiago-Ecuador, acude paciente femenina

de 18 afios de edad, primigesta, cursando embarazo de 38 semanas 6 dias de gestacion por fecha de dltima

mestruacion, sin antecedentes gineco-Obstétricos de importancia, con antecedente de exposicion a
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insecticidas durante el primer trimestre del embarazo, 5 controles prenatales, sin ecografias (no realizadas
por decisién de paciente). Niega administracion de alcohol, tabaco y drogas durante la gestacion. Sin
administracion de hierro y acido fdlico prenatal por decisién propia de paciente. Acude con dolor en
hipogastrio tipo contraccion de moderada intensidad con irradiacion a region lumbar y desprendimiento de
tapdn mucoso hace 5 horas de evolucion.

Al examen fisico, paciente consciente, orientado, afebril y algica.

Cabeza: Normocefélica, Cuello: Sin adenopatias, Térax: simétrico, expansible. Mamas: Simetricas,
dolorosas a la palpacion, hiposecretantes. Abdomen: Utero gestante, feto Unico vivo, longitudinal, dorso
cefalico izquierdo, FCF: 135 latidos por minuto, movimiento fetales presentes, actividad uterina: 4/10/30
con intensidad +++. Region genital: Genitales externos de nulipara, pelvis ginecoide, dilatacion: 9 cm;
borramiento: 90%, tercer plano de Hodge, occipito iliaco derecho posterior, polo ceféalico, membranas
abombadas. Extremidades: Simétricas, ROTS: 2/5, no edemas.

Se realiza atencion de parto eutdcico cefalovaginal, sin complicaciones. Se recibe recién nacida de sexo
femenina, con APGAR de 7 al minuto y 9 a los 5 minutos, un peso de 3.200 gramos, talla de 44.9 cm,
perimetro cefalico de 32 cm, perimetro tordcico de 31.5 cm. Al examen fisico: Recién nacido activo,
reactivo al manejo, piel rosada, fontanela anterior normotensa, cabeza normocefélica, ausencia de globos
oculares bilateral, mucosas orales himedas, labios y paladar integro en todo su trayecto, torax expansible,
cardiopulmonar normal, abdomen suave, depresible, ruidos hidroaéreos presentes, no distendido, region
inguinogenital de sexo femenino de morfologia normal, ano permeable, extremidades tono, fuerza y
movilidad conservada. El paciente fue remitido a Hospital de segundo nivel de atencion para atencion y
valoracion multidisciplinaria.

La madre no acudio a la cita en el segundo nivel de atencion para la valoracion y seguimiento respectivo.
El equipo de salud conformado por el médico, obstetra, enfermera y técnico en atencién primaria de salud
no pudo encontrarla ni localizarla a pesar de la direccion y los nimeros proporcionados.

RESULTADOS Y DISCUSION

Taha Najim et al. (2020), menciona que la anoftalmia congénita bilateral es un defecto ocular grave y raro

que esta asociado a causas cromosoémicas monogenicas y ambientales identificadas. En el caso presentado

el tio materno del recién nacido presenta agenesia de mano por lo que el factor genético podria estar
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vinculado con la alteracién y probablemente no tratarse de una mutacién novo, por lo que un estudio
genético ayudaria a despejar esta etiologia. Sin embargo, la exposicion a insecticidas tambien estuvo
presente en la etapa prenatal, por lo que la asociacién a factores ambientales es algo que no se puede
descartar. En Ecuador en los Gltimos 5 afios se han publicado 2 reportes de caso relacionado con anoftalmia
bilateral congénita aislada el de Mejia & Cardenas (2022) y Jijon et al. (2023) que a diferencia del informe
de caso presentado no tienen ningun tipo de asociacion genética o ambiental identificada. Las mutaciones
gue se identifican en la descendencia pero que se encuentran ausentes en los padres se conocen como
mutacion novo. Hay dos escenarios posibles en la mutacién novo: puede darse por cambios somaticos
durante el desarrollo embrionario o se producen en los gametos de los padres lo que se conoce como
mosaicismo de la linea gonadal (Nikuei et al., 2023). Para Nikuei et al. (2023) las mutaciones de SOX2
provocan anoftalmia bilateral con un patrén autosémico dominante en humanos, debido a variantes y
delecciones del factor. De manera analoga, puede estar asociado a un sindrome esofagico-genital de
anoftalmia, lo que significa una combinacion con atresia esofagica o fistula traqueosofagica y anomalias
urogenitales (criptorquidias, hispospadias y micropene). En el estudio presentado por Stoll et. al (2024) la
trisonomia 13y la trisonomia 18 fueron las anomalias cromosémicas mas frecuentes (Stoll et al., 2024). En
el caso expuesto no se evidencio al examen fisico ninguna anomalia adicional a la ausencia de los globos
oculares.

Segun el Consejo Nacional para la igualdad de Discapacidades, En Ecuador hay registradas hasta
Noviembre de 2024 un total de 5043 personas con discapacidad visual de 85 % al 100 % en donde no se
especifica la causa, por lo que conocer el impacto a nivel pais de la anoftalmia bilateral congénita resulta
dificil e incierto (Estadisticas de Discapacidad — Consejo Nacional para la Igualdad de Discapacidades,
s. f.). La condicion del paciente fue detectada al nacimiento de forma clinica ya que la madre de la paciente
por decision propia no cumplié con los controles ecograficos prenatales minimos ni con la administracion
de hierro y acido folico a pesar de la recomendaciones y explicaciones médicas. La importancia de la
ecografia prenatal como herramienta diagndstica durante el segundo trimestre para la deteccion de
anomalias se encuentra documentada (Onebunne et al., 2022). En los informes de caso previos al expuesto

de Mejia & Cardenas (2022) y Jijon et al. (2023) a pesar de realizarse los controles ecograficos no se

detectaron anomalias o afectaciones estructurales de forma prenatal. Esto establece las limitaciones del
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sistema de salud de Ecuador, que puede deberse a la falta de equipos de ecografia, el dificil acceso al sistema
de salud y baja cobertura de personal capacitado. De esta forma se hace énfasis acerca de la importancia
del cribado fetal durante el embarazo en paises en vias de desarrollo como Ecuador. Dedushi et al. (2021)
enfatiza que una vez realizado el diagndstico, se debe realizar un examen sistematico con pruebas de imagen
oculares y sistémicas como la ecografia, tomografia computarizada y resonancia magnética para descartar
asociaciones neurolégicas adicionales. Por lo tanto, en el caso presentado la primera accion fue la
derivacién al segundo nivel de atencion para la realizacion de los exdmenes mencionados y descartar
patologias asociadas. Sin embargo, la madre no acudio a la valoracién en el segundo nivel y perdio el
seguimiento. EI manejo de la anoftalmia congénita bilateral es complicado ya que requieren de un equipo
multidisciplinario conformado preferentemente por el oftalmélogo, pediatra, imagen6logo, genetista,
cuidador y consejero. Esto es necesario para la rehabilitacion, la cirugia plastica y el apoyo psicosocial.
Ademas, la ausencia de globos oculares no solo significa ceguera infantil sino que tiene implicaciones en
la morfologia facial (hipoplasia de la érbita y cara), con los siguientes desafios estéticos y psicosociales.
Consecuentemente se presentan los problemas sociales de estigma y angustia por parte de los padres al
tener un hijo con malformaciones (Onebunne et al., 2022). Segin IA et. al. (2017), en los nifios se
recomienda un tratamiento protésico mediante conformadores de aumento de tamafio o técnicas de
expansion orbitaria mediante protesis infables antes de los dos afios (Ia et al., 2017) . Céspedes et al. (2021)
explica que el paciente anoftalmico presenta cominmente secreciones, por lo que mantener la salud
conjuntival resulta indispensable y recomienda el aseo de la cavidad ocular y de la protesis (Céspedes et al.,
2021).En el presente caso, se realizo la derivacion al segundo nivel de atencion para la valoracion por un
equipo multidisciplinario y el apoyo psicosocial correspondiente, sin embargo la asociacion del nivel de
pobreza de los padres y desconocimiento de la anomalia limita su accesibilidad al tratamiento, lo que a
corto, mediano y largo plazo puede traer consecuencias estéticas y repercusiones sociales.
CONCLUSIONES

La anoftalmia congénita bilateral es una afeccion rara vinculada a causas predominantemente genéticas y
ambientales. Las mutaciones en el gen SOX2 son responsables de la anoftalmia bilateral con un patrén

autosomico dominante en humanos, debido a variantes y delecciones del factor. Puede estar asociado a

otras anomalias como la trisonomia 13,18 y un sindrome esofagico-genital. En las causas ambientales
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destacan la exposicion a agentes toxicos e infecciones adquiridas durante la gestacion. Su diagndstico
prenatal es poco frecuente pero fundamental para permitir apoyo y asesoramiento psicoldgico a los padres
para afrontar la enfermedad al nacimiento. Por lo tanto, un mejor acceso a la atencién prenatal incluida la
realizacion de ecografia puede preparar mejor a los padres. En el caso de ser detectada al nacimiento es
indispensable descartar anomalias neuroldgicas asociadas mediante el uso de pruebas de imagen oculares
y sistémicas como la ecografia, tomografia computarizada y resonancia magnética. El tratamiento debe ser
llevado acabo por un equipo multidiscliplinario conformado por el oftalmdlogo, pediatra, genetista,
imagendlogo, consejero y cuidador, en si el manejo es complejo y consiste fundamentalmente en el uso de
expansores orbitales y protesis oculares de forma temprana, que no solo mejoran la parte estética, sino que
también estimula el desarrollo normal de las estructuras faciales. Complementariamente, el apoyo
psicoldgico a los padres como al nifio favorecen el bienestar integral del afectado. Los desafios en el manejo
de nuestro paciente fueron apoyo psicosocial inadecuado y pérdida de seguimiento por parte de la madre.
Por ello, existe la necesidad de fortalecer el acceso a la atencion prenatal y las estrategias de intervencion
social en nuestro entorno.
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