
Introducción
El síndrome de blefarofimosis, ptosis y epicanto inverso fue

descrito por primera vez en 1889 por Vignes(1). Desde enton-
ces se han recogido cerca de 150 familias afectas(2). Se trata de
un raro trastorno que se hereda según un patrón autosómico do-
minante y que a pesar del aspecto característico de los pacien-
tes, probablemente se halle infradiagnosticado.

Caso clínico
Aportamos el caso de una lactante de 21 días de edad que

ingresa, remitida por su pediatra, por presentar síndrome dis-
mórfico.

Entre los antecedentes familiares destacan: madre de 31 años,
afecta de síndrome depresivo; padre de 31 años, sano, y una her-
mana de 8 años afecta de miocardiopatía no filiada, actualmen-
te en estudio.

El embarazo fue controlado; cursó con preeclampsia que re-
quirió tratamiento dietético y calcioantagonistas (nitrendipino).
También se administraron a la madre benzodiacepinas por su
proceso depresivo. El parto tuvo lugar a las 39 semanas de ges-
tación; se realizó cesárea electiva por cesárea en el parto ante-
rior. La amniorrexis fue intraparto, con líquido amniótico nor-
mal. La placenta presentó características normales. El test de
Apgar fue de 8 al primer minuto y 10 a los 5 minutos. El peso
al nacer fue de 2.500 g, con una talla de 47 cm y un perímetro
cefálico de 29 cm.

Desde el nacimiento hasta su ingreso la paciente se había
mantenido asintomática, hallándose rasgos dismórficos en una
exploración rutinaria.

En la exploración física destacaba: facies dismórfica con ble-
farofimosis, ptosis, epicanto inverso, hipertelorismo, raíz nasal
aplanada, orificios nasales antevertidos, pabellones auriculares
de implantación baja, arco supraciliar hipoplásico y microgna-
tia (Figs. 1 y 2). El resto de la exploración física no mostró otros
hallazgos de interés.

Se realizaron exploraciones complementarias con los si-
guientes resultados:

- Cariotipo: 46XX, normal.
- Serie esquelética: normal.
- Ecografía cerebral: discreta dilatación asimétrica de los

ventrículos laterales, variante de la normalidad.
- Ecografía abdominal: normal.
- Fondo de ojo: normal.
- Estudio otorrinolaringológico: normal.
- Potenciales auditivos evocados: oído derecho normal; oí-

do izquierdo con hipoacusia, pendiente de control evolutivo.
Se realizó examen físico familiar apreciándose en el padre
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NOTA CLINICA

Figura 2.

Figura 1. Lactante de 9 meses afecta de síndrome de Komoto.



la presencia de blefarofimosis, ptosis y epicanto inverso, sien-
do el resto de la exploración física normal. Asimismo, la her-
mana afecta de miocardiopatía presentaba rasgos faciales si-
milares. No se hallaron rasgos dismórficos en ningún miembro
más de la familia.

En la actualidad la paciente tiene 10 meses de edad y pre-
senta una exploración física dentro de la normalidad, a excep-
ción de un desarrollo ponderal situado entre los percentiles 3 y
10, y de los signos característicos de su síndrome.

Discusión
El síndrome de Komoto se caracteriza principalmente por

displasia de los párpados, con reducción de la hendidura pal-
pebral en todas sus dimensiones(3). Vignes, en 1889, descri-
bió por primera vez algunos de los elementos característicos
de este cuadro; sin embargo, fue Komoto, en 1920, quien lo in-
dividualizó como entidad clínica(4). Más recientemente,
Zlotogora propuso una clasificación en dos grupos(5). El tipo 1
y el más frecuente, en el que las mujeres son estériles; y el ti-
po 2, que puede ser transmitido tanto por varones como por
mujeres. La herencia es autosómica dominante para los dos ti-
pos descritos, con penetrancia completa en el tipo 1 y discre-
tamente reducida en el tipo 2 (96,5%). Alrededor de un 50%
de los casos correspondería a nuevas mutaciones, lo que difi-
culta considerablemente el consejo genético(6). Los estudios
cromosómicos son negativos(5). El caso que aportamos cree-
mos que correspondería al tipo 2, puesto que tanto el padre co-
mo la hermana presentan también los signos característicos del
síndrome; ésta, además, presenta una cardiopatía, lo que cons-
tituye una asociación poco frecuente. Por la afectación de va-
rios familiares consideramos que se trata de una forma heredada,
transmitida por línea paterna, y no de una mutación «de novo»,
con lo que ello implica respecto al riesgo de transmisión a pos-
teriores embarazos, dada la herencia dominante y la elevada
penetrancia.

Las anomalías características del síndrome son el aspecto
externo típico de los ojos y del centro de la cara. Estas son un
acortamiento horizontal y vertical de las hendiduras palpebrales
(blefarofimosis), blefaroptosis por hipoplasia y fibrosis del mús-
culo elevador del párpado superior, elevación de los arcos su-
praciliares por constante utilización del músculo frontal para
compensar la severa ptosis palpebral, un pliegue cantal interno
invertido, desplazamiento lateral de los cantos internos (tele-
canto), puente nasal aplanado, estrabismo y desplazamiento
lateral de los puntos lacrimales.

Otras anomalías asociadas corresponden a alteraciones de

los pabellones auriculares, paladar ojival, hipogonadismo va-
riable con infertilidad en el sexo femenino en el tipo 1, como
única diferencia clínica entre los tipos descritos. Otros hallaz-
gos relatan una hipotonía neonatal variable y defectos cardía-
cos. El desarrollo intelectual suele ser normal(7).

Existe amplia variabilidad clínica; sin embargo, para poder
establecer el diagnóstico, deben estar presentes todos los ele-
mentos de la tétrada: blefarofimosis, blefaroptosis, epicanto
inverso y telecanto.

Debe establecerse el diagnóstico diferencial, especialmente
con la ptosis congénita simple, la fetopatía alcohólica, el síndro-
me de Noonan, el síndrome de Schwart-Jampel (miotonía con-
drodistrófica con blefarofimosis y limitaciones en las articula-
ciones), el síndrome de Dubowitz (facies peculiar, eccema, esta-
tura baja y microcefalia) y con el síndrome de Smith-Lemli-Opitz
(narinas antevertidas o ptosis de los párpados o ambos, sindacti-
lia del segundo y terder dedos de los pies, hipospadias y criptor-
quidia en el sexo masculino). Debe tenerse en cuenta que el as-
pecto de la cara puede inducir a etiquetar a estos pacientes como
afectos del síndrome de Down durante el período neonatal.

El tratamiento quirúrgico suele diferirse hasta la edad pre-
escolar. La razón del tratamiento es tanto cosmética como para
mejorar la función ocular. La técnica quirúrgica se basa en can-
toplasia medial que elimina el epicanto inverso y reduce la ble-
farofimosis y el telecanto. La corrección de la blefaroptosis se
realiza en un segundo tiempo(8).
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