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CONSIDERACIONES SOBRE LA OFTALMOPLEGIA
HEREDITARIA Y LA MIASTENIA A FORMA
OFTALMOPLEGICA (*)

BAUDILIO COURTIS — Buenos Aires
RAFAEL SITLER — Buenos Aires.

La sintomatologia aparentemente semejante de una oftalmoplegia
externa congénita hereditaria y la forma oftalmoplégica de una mias-
tenia de aparicion temprana y de dificil diferenciacion con la primera,
nos sugiere algunas consideraciones que, a nuestro juicio, tienen un
valor practico en cuanto al diagndstico, prondstico y tratamiento de
las dos afecciones.

Nos es enviada para el examen oftalmologico Rebeca G. de Z. (que
se inscribe con el N.° de Registro 8747) de 32 afios, rusa, casada, con
el diagnostico de enfermedad de Basedow. Preguntamos a la enfer-
ma si la aqueja algun trastorno de orden visual; su respuesta negati-
va va acompafiada de la afirmacion de que es enviada solo para com-
pletar su estudio clinico. Nos llama la atencion una ligera ptosis de
ambos parpados y la inclinaciéon hacia atras de la cabeza con contra-
cion del musculo frontal, actitudes compensadoras de la misma. La
enferma ejecuta movimientos con la cabeza al querer dirigir su mi-
rada en las distintas direcciones del espacio, movimientos que inter-
pretamos de inmediato como compensadores de algn trastorno de su
motilidad ocular. EI cierre de los parpados se hace en forma normal
y su abertura se efectua hasta el limite que permite su ptosis. Inves-
tigada la excursion de los globos oculares, nos encontramos con una
limitacion total de todos los movimientos y solo se percibe un esbozo
de estos de una amplitud de dos milimetros mas o menos. La moti-
lidad intrinseca, por el contrario, esta conservada, las pupilas reaccio-
nan bién a la luz, a la acomodacion y no se produce el reflejo de con-
vergencia. La reaccidon consensual esta conservada. No hay diplopia.
La sensibilidad del globo del ojo es normal. El fondo de ojo es normal
en ambos y existe un ligero astigmatismo hipermetropico simple di-
recto de 0,75 D. que corregido se obtiene una agudeza visual normal
en ambos ojos. EIl campo visual, la tension ocular y la vision de colo-
res no presentan ninguna particularidad.

(*) Conferencia feita na Sociedade de Oftalmologia de S. Paulo em sessio de
9 de Julho de 1942.
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Manifiesta la enferma que el trastorno de su motilidad ocular ex-
trinseca lo presenta desde su nacimiento, que su padre tiene la misma
perturbaciéon y que de sus siete hermanos (4 mujeres y 3 varones) so-
lo una hermana de 22 afios presenta esta anomalia. Su afeccion (ex-
ceptuando la ptosis) ha pasado desapercibida por quienes la han ob-
servado anteriormente, v csto se explica por la rapidez de los movi-
mientos compensadores de la cabeza.

Los examenes efectuados han dado: Mectabolismo hasal 4+ 329,
pulso 80, peso 48,6 Kgrs. Reacciones de Wassermann y Kahn nega-
tivas. Calcemia 10,9 mgrs.%. Prueba de la glucemia 0,84 y 1,38 grs.
por mil. Colesterol 1,50 gr% I£] examen de la sangre revelaba una lin-
focitosis de 36%. Radiografia de silla turca pequefia y de forma nor-
mal. En la radiografia del torax se apreciaba acentuacion de la trama
broncopulminar y del arco cardico medio izquierdo. Tales son los da-
tos clinicos de importancia .

La sintesis del examen neuroldgico efectuado por el Dr. L.. Zimman
dio: 1. — Contraccion permanente del frontal. 2. — Leve paresia del
facial derccho de tipo central. 3." — Hipotonia en miembros superiores
¢ inferiores. 4. Fuerza ligeramente disminuida. 5" Disminucion fran-
ca del reflejo faringeo.

El examen eléctrico del facial..

Concomitantemente tenemos oportunidad de observar otra enfer-
ma que presenta una sintomatologia muy semejante:

Maria Esther V. (N.” de R 7875 D. 1) de 24 afios, soltera, ar-
gentina. Se presenta a consultarnos con la posicion de la cabeza y
contraccion del frontal que acompafian a la ptosis marcada que tiene.
El estudio de su motilidad ocular revela una manifiesta limitacion de
los movimientos del ojo en todas las direcciones, con un promedio de
amplitud que oscila entre 15 v 20." l.a motilidad intrinseca esta como
en el caso anterior conservada v el resto del examen ocular es normal.
No hay diplopia.

Dice la enferma que desde sus primeros afios sus padres notaron la
ptosis hilateral. A diferencia dé lo que acontecia en la primera c¢n-
ferima nos dice que sus trastornos suelen presentar por periodo ligeras
mejorias y agravaciones y una acentuacién manifiesta unos ocho dias
antes de la menstruacion. Un antecedente de tal naturaleza nos in-
duce a profundizar el interrogatorio, llevandonos, a diferencia del caso
anterior, hacia los trastornos de tipo miasténico. I.a enferma acusa
una debilidad de las fuerzas en sus piernas y en menor grado en los
brazos; se fatiga facilmente y esta fatiga se acenttia a la tarde. Hasta
la edad de 12 afios presentd trastornos en la deglucion y en ocasiones
su fonacion se encuentra dificultada por la fatiga. El resto del examen
clinico no daba ninguna particularidad. Pensando en una miastenia
de tipo oftalmoplégico se efectia la prueba de la prostigmina dando
resultado positivo. Il examen electrico.
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Nos encontramos pués ante dos enfermas de sintomatologia seme-
jante, pero que difieren fundamentalmente en cuanto al origen de sus
trastornos y queremos recalcar sus diferencias porque muy posible-
mente muchos casos considerados como oftalmoplegias extrinsecas con-
génitas, sean miastenias de tipo oftalmoplégico, cuya evolucion, pro-
nostico y tratamiento difieren en forma evidente. Estas consideracio-
nes nos han llevado a encarar el estudio de las oftalmoplegias congé-
nitas hereditarias y de la miastenia a forma oftalmoplégica y a esta-
blecer su diferenciacién clinica, que iremos haciendo comparativa-
mente.

La oftalmoplegia congénita se presenta a menudo con caracter
hereditario en varias generaciones y a veces aparece aisladamente en
algunos miembros de una familia que hasta entonces no tenia antece-
dentes de esta afeccion.

La historia de las oftalmoplegias extrinsecas hereditarias se re-
monta:ia Heuck en 1879 que por primera vez sefialé la importancia del
caracter familiar de algunas oftalmoplegias y las atribuyé a una ano-
malia de insercion de los musculos del ojo.

Alrededor de 40 casos han sido citados en la literatura mundial;
en ellos predomina (segun Babannes) el sexo masculino 65 % sobre
el feminino 35 %. Se presenta aislada o asociada a otras malforma-
ciones congénitas tales como aplanamiento del reborde inferior de la
orbita, de la apodfisis malar y arcada orbitaria, epicantus, protrusion
de los ojos, excavacion de papila y estafiloma, pigmentacién anormal del
fondo del ojo, malformaciones de los dedos de las manos y de ios piés,
paralisis facial. La ptosis de los parpados existe en la mayoria de
las observaciones, aunque en algunos casos, como el nuestro sea
incompleta.

Si la inmovilidad es absoluta, los ejes visuales son paralelos y el
enfermo ejecuta con su cabeza movimientos compensadores, entonces,
como sucede en nuestra observacion, puede pasar desaparcebida 1a
falta de movimientos oculares.

En las citas bibliograficas, cuyo resumén acompanamos mas ade-
lante, la mayoria de los casos presentan los ejes de los ojos conver-
gentes y en menor numero divergentes. Es logico comprender ‘que -
los movimientos seran mas o menos limitados segun la intensidad de
las paralisis y que la posicion de los ojos estara en relaciéon con los
musculos paralizados.

Cabannes y Barneff al estudiar las paralisis congénitas de los
musculos oculares, consideran que desde el punto de vista clinico se
las puede dividir en:

a) Paralisis aisladas
b) Paralisis asociadas
c) Paralisis complejas
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a) Las primeras (paralisis aisladas), bastantes comunes, com-
prenden:

1.° la ptosis congénita (muy a menudo hereditaria y familiar).

2.° el estrabismo congénito (debido a paralisis congénita de un
solo musculo ocular, recto interno, externo, superior, inferior
0, mas raramente, uno de los oblicuos).

b) Las segundas (paralisis asociadas o combinadas) comprenden :

1. la paralisis combinadas del elevador del parpado y recto supe-
rior (ptosis y estrabismo superior congénito).

2. las paralisis asociadas del recto interno de un lado y del ex-
terno del lado opuesto.

3.° la ptosis congénita asociada a movimientos anormales de aber-
tura de la mandibula cuando el parpado tiende a elevarse.

c) Las terceras (paralisis complejas) se trata de una paralists
congénita de la mayor parte de los musculos oculares. Estan consti-
tuidas en la mayor parte de los casos por la reunion de los elementos
siguientes:

1. ptosis y paralisis del recto superior.
2." paralisis o paresia de los rectos internos, externo, inferior.
3." paralisis o paresia de los oblicuos (mas rara).

4. integridad de la musculatura interna (esfinter pupilar v
musculo ciliar). Esta es la verdadera oftalmoplegia congénita
(externa).

Como la oftalmoplegia extrinseca congénita es heredada general-
mente através de muchas generaciones, se debe aceptar una herencia
dominante; pero como ha sido repetidas veces descripta la aparicidon
aislada en hermanos, se puede pensar en estos casos en la herencia
recesiva. La consanguinidad de los padres, mencionada por Gunmn,
parece hablar en favor de esta suposicion, y de esto tenemos un ejemplo
en el caso de Hilton Rocha y Alves Garcia.

Los autores estan contestes en afirmar que raramente se presenta
la paralisis de los musculos extrinsecos después de haber tenido, al
principio, buena funcién (A. Franceschetti), y esto nos hace pensar
en la necesidad de efectuar un diagnodstico diferencial prolijo con el
grupo de las miastenias a forma oftalmoplégica en todos aquellos en-
fermos que habiendo tenido en sus primero afios una motilidad normal,
van perdiendo paulatinamente la misma hasta perderla por completo,
y atn en otros en los que, como en nuestro caso de miastenia a forma
oftalmoplégica, afirma el enfermo haber tenido su paralisis desde el
nacimiento, hecho que permitiria clasificar la afeccion dentro de las
oftalmoplegias congénitas, ya que la aparicion congénita de la miastenia
no ha sido citada.
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Hay un hecho, para nosotros de capital importancia, citado por
los que se han ocupado de la miastenia y es que forma oftalmoplégica
de la misma se presenta en forma preponderantemente monosintoma-
tica; asi Curschmann afirma que son mas dificiles de interpretar las
formas oftalmoplégicas de la miastenia ,algunos de cuyos casos se
combinan mas tarde con paresias tipicamente miasténicas de los
musculos bulbares y de los miembros, y tienem de caracteristico que
sus oftalmoplegias las presentan durante muchisimos afios (45 6 65
afios, como en el caso de Curschmann); hay otras formas oftalmoplé-
gicas benignas que permanecen en este estado durante toda la vida.

Queremos insistir en que en la forma general de miastenia estan
afectados también, con especial frecuencia, los musculos oculares, en
primer lugar el elevador del parpado y la ptosis uni o bilateral es el
hallazgo mas frecuente (segun L.ewandowsky se presenta en el 80 %
de los casos), y, para que exista mayor similitud atin con la oftalmople-
gia extrinseca congénita, Wilbrand y Saenger consideran que la pre-
sencia de una oftalmoplegia interna habla en contra de la paralisis bul-
bar asténica. Curschmann solo ha visto en un caso y esto pocos dias
antes de la muerte, una inmovilidad completa de la pupila a luz, pero
ésta ya iba acompafiada de una arreflexia general. Son contados los
casos de miastenia con paralisis pupilar.

Si bién es cierto que la miastenia comienza generalmente en la
edad juvenil o media, después de la pubertad, entre 14 y 40 afos, se
ha encontrado casos en nifios pequefios (Mailhouse 2,1/2 — Goldflam
4,3/4 — Kolner 5 afos), y cuando el sindrome es leve e incompleto,
como en la forma oftalimoplégica, a pesar de que la enferdad haya co-
menzado en los primeros afios, pueden ser miasténicos aun con mas de
70 afios. Por el contrario, la forma oftalmoplégica de la miastenia tam-
bién puede aparecer en edad avanzada y generalmente empieza por
ptosis que a veces es el unico sintoma ocular, como en una enferma
que uno de nosotros (Courtis) tuvo oprtunidad de observar.

Para Curschmann es dificil establecer la frecuencia de la enfer-
medad, v es de opinidon, com Lewandowsky, que ello depende del
cuidado con que se establece el diagndstico. Damos importancia a
esta aseveracion y por eso encontramos razon de ser a estas conside-
raciones.

Claro esta que cuando, posteriormente, la afeccion toma los
musculos de la masticacion, deglucion y fonacion ya el diagnostico es
facil de precisar.

La miastenia aparece mas frecuentemente en las mujeres y el factor
hereditario es considerado una rareza en esta enfermedad.

Ya descripto nuestro caso clinico de oftalmoplegia extrinseca con-

génita, poco tenemos que agregar en el capitulo de sintomatologia de
la misma. Los musculos externos estin en general completamente
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paralizados, sintoma (ue, con los antecedentes, consideramos de im-
portancia, y su inmovilizacion permanece estable, sin remiones. Sc¢
observan algunas contracciones nistagmiformes en ¢l momento de que-
rer efectuar movimientos; sin observarse el nistagmus verdadero.

La actitud de la cabeza es la caracteristica de los enfermos que
presentan paralisis de los elevadores, signo (ue es considerado como
el mas constante vy que en nuestro caso no es ¢l mas ostensible.

Generalmente la afeccion es bilateral y la oclusion de los parpados
es perfecta (orbicular). Si la paralisis es total y no hay predomi-
nancia de accién de ningun musculo, los e¢jes oculares se conservan
paralelos y no convergentes (como en la mayoria) o divergentes. La
motilidad intrinseca siempre se¢ encuentra hién conservada, como que
nos ocupamos exclusivamente de los casos de oftalmoplegia extrinseca.
No hay diplopia; pero suele presentarse ambliopia o los transtornos
congénitos ya citados de drden local o general

No repetimos aqui los sintomas de la miastenia a forma oftalmoplé-
gica ya citados, pero si queremos hacer recalcar en primer término las
remisiones propias de esta enfermedad, remisiones que no solamente
tenemos que tener en cuenta con respecto a la oftalmoplegia externa
congénita, con la que la estamos comparando, sino también con todas
aquellas paralisis aisladas de los musculos oculares que en personas
jovenes se pueden presentar con examenes clinicos y normales,
exceptuando los propios de la miastenia.

Suele encontrarse diplopia; pero, dato importante comparativo
con la oftalmoplegia externa congénita, puede faltar cuando el comienzo
de la miastenia se efectia en edad temprana.

IExceptuando las formas oftalmoplégicas monosintomaticas, el sin-
toma mas frecuente de Orden general y que un prolijo estudio de los
antecedentes nos revela; es la fatigabilidad caracteristica. Fueron la
fatigabilidad y las remisiones las que nos permitieron pensar en la
miastenia en nuestro caso, a pesar de ser muy poco manifiestas.

La estabilidad de los sintomas durante toda la vida en las oftalmo-
plegias extrinsecas congénitas diferencia fundamentalmente la evolu-
cidon de éstas de las miastenias, en donde la variabilidad en la intensi-
dad de las paralisis es ¢l caracter evolutivo principal.

Las formas oftalmoplégicas de la miastenia y las limitadas a las
extremidades son las de mejor prondstico. Iiste es siempre desfavo-
rable en las formas oftalmoplégicas de la miastenia desde el punto de
vista de la curacion, pero henigno en cuanto a la vida, pués en los
casos de miastenia general ¢l pronostico es siempre serio i pesar de
las largas remisiones. .
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Iin cuanto a la etiologia no se ha podido encontrar una causa pre-
cisa para las oftalmoplegias congénitas hereditarias. Kunn consigna
como importante el dato que entre 19 casos de defectos congénitos de
la motilidad ocular encontr6o 11 veces judios.

Las dos teorias que segin Crouzon pueden explicar la afeccion
son la teoria muscular y la teoria nerviosa. La primera, como bases
anatomicas de quirargicas, autopsias, investigaciones microscopicas)
considera:

a) Un escaso desarrollo de la respectiva musculatura ocular;
estando (como en el caso de Bach) normal la region de los
nucleos del motor ocular comun.

b) Bifurcacion de los musculos.
¢) Adherencias de los musculos entre si.

c¢) Ligeraatrofia de los musculos, o hallazgo, en lugar del musculo,
de bridas de tejido conjuntivo.

f) Completa ausencia de musculos.

La teoria nerviosa explica estas anomlias por:

a) Desarrollo deficiente de los nervios (como en el caso de Ce-
rutti en el que el nervio motor ocular coman, en motor ocular
externo y el oftalmico existian solo como una vaina de tejido
conjuntivo.

b) Ausencia de los nervios.

¢) Aplasia de nucleos.

Como confirmaciéon de esta teoria nerviosa en un caso de oftalmo-
plegia externa congénita hereditaria, esta el resultado de una autopsia
(ver al final la descripcion del caso de Crouzon y Béhague).

Los defectos congénitos de musculos aislados, grupos musculares,
etc. respresentan solo distintas formas sintomaticas de un mismo trans-
torno del desarrollo.

En el caso de Gessner de oftalmoplegia total congénita, los nervios
‘craneanos estaban todos intactos, se trataba de una hipoplasia de los
nucleos oculomotores.

Wilbrand y Saenger citan un caso de ptosis congénita bhilateral
en el que se pudo comprobar en la autopsia en los nucleos del motor
ocular cemun y en especial en el nucleo lateral una disminucion del
numero de los elementos sin alteraciones inflamatorias o degenerativas,
vale decir una aplasia del nucleo del motor ocular comuan del lado
derecho, mas desarrollada en el nucleo lateral; en menor grado se
presentaba una aplasia en el nucleo de Westphal-Edinger del lado
opuesto. Se trataba de una aplasia fetal la cual se manifestaba por
una formacion numericamente escasa de los elementos histolégicos.
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Citan comparativamente las cifras de los elementos celulares de am-
bos lados en cortes a distintas alturas. No se pudo comprobar mi-
croscopicamente en este caso el estado del musculo elevador y del
tronco del motor ocular comtin. Las fibras radiculares de éste estaban
intactas.

Podrian pués presentarse transtornos de la motilidad cuando el
musculo esta mal conformado o ausente, cuando existe una alteracion
de la inervacion o en los casos de aplasia del nucleo. Iin presencia d=
una cualquiera de estas alteraciones debemos esperar un transtorno de
la motilidad.

Il hecho de que exista una oftalmoplegia externa sin participacion
de los masculos internos no puede hacer creer, segun Chaillous y
Pagniez, que sea de origen nuclear exclusivo, pués las observaciones
de Ferron (Ophtalmoplegie extrinseque ou intrinseque unilateral par
lesion basilaire. Ann. d’oculistique Nov. 1902 p. 351) han demonstrado
que las paralisis oculares adquiridas con integridad del funcionamiento
del iris pueden resultar de lesiones que asientan exclusivamente en los
troncos nerviosos. No niegan, sin embargo, que en muchos casos
se deban a una aplasia de los nucleos motores del ojo y se inclinan mas
a aceptar esta teoria.

En lo que se refiere a la miastenia la integridad histologica del
sistema nervioso permite mantener aun la vieja designacion de Op-
penheim de paralisis bulbar sin hallazgo anatéomico. En algunos casos
se ha encontrado meningovascularitis y encefalomieloneuritis difusa;
pero esto ha sido puesto em duda.

Sobre la patogenia de la miastenia aun nada se puede afirmar;
pero parece ser que en la enfermedad existe una formacion escasa o
destruccion excesiva de acetilcolina (substancia ésta que favoreceria
la unién mioneural) y precisamente la prostigmina actuaria impidiendo,
en parte, su destruccion.

En cuanto al diagnéstico diferencial entre las dos afecciones, oftal-
moplegia externa congénita hereditaria y miastenia a forma oftalmoplé-
.gica, aparte de lo ya expuesto (que resumimos en el cuadro adjunto),
es de capital importancia la prueba de la prostigmina. Esta se realiza
inyectando por via subcutanea 1 a 1,1/2 mgrs. de prostigmina, que se
encuentra en el comercio en ampollas de 1 cc. en solucion al 0,5 %o, es
-decir I cc. = 1/2 mgrs. (Prostigmin Roche) ; al cabo de 15 a 20 minutos
ya se hace manifiesto el efecto que traduce por disminucién de la fa-
tigabilidad y mayor capacidad funcional de los musculos. En nuestra
enferma de miastenia a forma oftalmoplégica la prueba da resultados
positivos ,disminuye la ptosis y aumenta la excursion de los ojos en
todas direcciones; la enferma manifiesta encontrarse mejor los dias que
se inyecta prostigmin.
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Por altimo, el electrodiagndstico contribuye a diferenciarlas, dando
en la miastenia la reccion miasténica de Jolly.

OFTALMOPLEGIA CONGE-
NITA HEREDITARIA.

Herencia

Congénita

Puede haber otras malformacio-
nes congénitas

Invariabilidad de los sintomas
No hay remisiones
Fijeza de los globos oculares

No hay diplopia

Ausencia de fatigabilidad
Ausencia de sintomas generales

Pronodstico en cuanto a curacion
desfavorable

Prondstico en cuanto a la vida
favorable

Reaccion negativa a la prostig-
mina

Electrodiagndstico negativo

Existe substrato anatomico

MIASTENIA A FORMA
OFTAMOPLEGICA

No existe

No congénita puede comenzar en
edad temprana)

No hay malformaciones congé-
nitas

Variabilidad
Remisiones (caracteristico)
Es de grade menor

Hay diplopia (puede no haber
cuando comienza precozmente)

Fatigabilidad

Puede haber sintomas generales
de miastenia

Igualmente desfavorable

Puede ser desfavorable

Reaccién positiva

Reaccion miasténica de Jolly

No se ha comprobado

Wilbrand y Saenger hacen un distingo entre los transtornos mo-
tores oculares congénitos y la forma de oftalmoplegia externa croénica
estacionaria (o hasta cierto grado progresiva), una enfermedad en la
cual se presenta una paralisis de todo o solo uno de los musculos
oculares externos con ptosis, la cual fué llamada por Mobius desapa-
ricion infantil de los nucleos, porque frecuentemente suele presentarse
en la mas temprana infancia, y agregan que es por consiguiente dificil
en estas circunstancias hacer el diagnostico diferencial de los defectos
congénitos de la motilidad ocular con las paralisis adquiridas.

En todas las oftalmoplegias adquiridas debemos tener en cuenta
el diagnostico diferencial con la miastenia.

En el tratamiento debemos ser cautos al juzgar los resultados
terapéuticos en las miastenias y tener en cuenta la tendencia de estos
-enfermos a remisiones espontaneas. Ademas del reposo y de la buena
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alimentacion se ha indicado en la miastenia una serie de medicaciones
(estricnina, arsénico, fosforo, calcio, vitamina Bl, corteza suprarrenal,
efedrina, efetonina); pero parecen ser las mas activas el potasio, la
glicocola, aconsejada por Thomas y la prostigmina. Segun la inten-
sidad de los sintomas se inyectan diariamente 1,5 mgrs.,, 2 y hasta
2,5 mgrs. de prostigmina (5 cc.); al llegar a estas dosis elevadas se
aconseja agregar 0,6 mgrs. de sulfato de atropina a cada 5 cc de la so-
lucién de prostigmina, para contrarrestar la accion sobre el corazén e-
intestinos. Como parece que el organismo se hiciera refractario al me-
dicamento al cabo de algun tiempo, conviene a veces interrumpir la.
medicacion durante 24 6 48 horas.

CASOS DE OFTALMOPLEGIA EXTERNA CONGENITA
HEREDITARIA

G. Heuck en 1879 describe una familia en la cual la madre, dos hijos
y una hija presentaban un transtorno congénito de la motilidad
ocular. Habia ptosis bilateral, los ojos estaban dirigidos hacia
abajo y en ligera convergencia, completa inmovilidad de los rectos
superiores ¢ inferiores, mientras que los musculos restantes conser-
vaban un resto de funcion mas o menos manifiesto en los distintos
enfermos. Pupilas con reflejos normales. Agudeza visual algo
disminuida. No habia otras malformaciones ni consanguinidad.

Hirschberg (1885) (citado p. Wilbrand y Saenger) observé em madre,
hija, nieto y bisnieto ptosis congénita y abolicion de los movimien-
tos oculares hacia arriba, afuera y adentro. En uno de los casos
habia también epicantus, Para Hirschberg era necesario invocar
una aplasia de los centros sobre los nucleos bulbares de los ner-
vios motores del ojo.

Rampoldi (citado por Wilbrand y Saenger) relata una familia en la
cual el padre, un hijo y una hija padecian desde el nacimiento de
ptosis ¢ inmovilidad de los musculos externos oculares. Habia
un ligero astigmatismo.

Lawford (1887) (citado por Wilbrand y Saenger) describe ptosis e
inmovilidad del bulbo en el padre y tres hijos de una familia.

Paul Bloch (1891) (citado por Wilbrand y Saenger) descrebe en dos
hermanos paralisis de la abducion con ptosis.

Wossius (1893) (citado por Wilbrand y Saenger) observo en dos her-
manos ptosis congénita y aboliciéon de la elevacidon y descenso del
bulbo.

Dujardin (1894) (citado por Wilbrand y Saenger) describié una fami-
lia en la cual abuelo, madre y cuatro hijas presentaban desde el
nacimiento ptosis e inmovilidad del bulbo hacia arriba y abhajo y
pronunciada limitacion de la movilidad lateral.
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Schiller (1895) (citado por Wilbrand y Saenger) observd en abuelo,
padre e hijo inmovilidad de la musculatura externa del bulho y
ptosis. Habia también fuerte hipermetropia y opacificaciones del
cristalino.

Guende en 1895 relaté la historia de una familia en la que tres personas
presentaban una oftalmoplegia interesando la totalidad de los
musculos extrinsecos de los dos ojos. Los globos oculares esta-
ban fijos con un ligero estrabismo convergente y tenian una es-
cursion muy limitada en todos los sentidos. Ptosis moderada.
Integridad absoluta de la musculatura interna. Antecendentes
etilicos en el padre. De sus cinco hijos solo la hija mayor y el
mas joven, un nifio, no presentaban esta malformacion.

Ayres (1896) (citado por Wilbrand y Saenger) en abuelo y nieto ptosis
congénita e inmovilidad de la musculatura externa del hulbo.

Gourzein (1896) (citado por Wilbrand y Saenger) describe una oftal-
molplegia congénita en abuelo, padre y cuatro hijos de una familia
(los miembros femininos estaban sanos). Habia ptosis palpebral
y los movimientos oculares faltaban todos a excepcién de un nis-
tagmus rotatorio constante. Presentaban ademas ambliopia, alte-
raciones del nervio 6ptico v de la retina, aplanamiento de la region
de la ceja.

Pfliiger (1897) relat6é la observacion de un hombre con oftalmoplegia
externa congénita bilateral. Lo mas llamativo era la ptosis; todos
los musculos oculares externos estaban comprometidos pero en
distinto grado. El padre del paciente estaba afectado del mismo
defecto.

Motolese (citado por Wilbrand y Saenger) observé en un hombre de
44 afos y en su hija de 11 paralisis congénita de los musculos ex-
ternos oculares; los musculos internos estaban sanos.

Ahlstrom (citado por Wilbrand y Saenger) cita un nifio con ptosis
congénita e inmovilidad de la musculatura externa del bulbo.
Muchas personas de su familia tenian parpado caido.

Heards (1901) (citado por Wilbrand y Saenger) en su comunicacion
sobre oftalmoplegia hereditaria bilateral se encontraban afectados
de esta enfermedad padre, hermano. dos hermanas y dos hijos.

Chaillous y Pagniez en 1505 observaron una familia compuesta de siete
miembros, cinco de los cuales estaban afectados de oftalmoplegia
externa, a saber: la madre, tres de sus hijos (dos mujeres y un
varéon) y una nieta. Habia ptosis bilateral, los globos oculares
presentaban estrabismo divergente, nistagmus horizontal y solo
se movian en sentido horizontal en una extension limitada. De
esta familia se ocuparon mas tarde (en 1920) Crouzon y Béhague
y presentaron junto con Tretiakoff la autopsia de uno de los en-
fermos.
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"Endelmann (1908) (citado por Wilbrand y Saenger) comunicé dos
casos de paralisis hereditaria de los abdutores del ojo izquierdo
en un nifto y su madre.

Henry Cooper en 1910 describié una familia en la cual gran ntmero
de miembros en cuatro generaciones presentaban desde el naci-
miento paralisis de todos los musculos externos oculares inclusive
de los elevadores del parpado; en uno de ellos habia estrabismo.
Los musculos internos eran normales y la vision era buena. Nin-
guna mujer de la familia habia sido afectada.

Gebb y Voss (1910) (citado por Clausen) observaron una paralisis con-
génita del elevador del parpado, oblicuo menor, recto superior ¢
inferior en ojo derecho, asi como del recto superior e inferior y
oblicuo mayor de ojo izquierdo en madre y dos hijos. El recto
lateral estaba intacto en la madre en ambos lados, en la hermanu
mayor solo a izquierda y en la menor de ambos lados paralizado.

Crouzon y Béhague en 1920 observaron una mujer que tenia desde el
nacimiento ptosis bilateral de parpados. Los ojos en ligera con-
vergencia presentaban un nistagmus horizontal. Los musculos
recto superior, inferior, pequefio oblicuo y elevador del parpado es-
taban paralizados a derecha e izquierda. El gran oblicuo paresiado
a izquierda, intacto a derecha. Rectos laterales intacto en los dos
ojos. Reflejos a la luz conservacion desde los 30 anos y se habia
presentado precedida de convulsiones. Tenia seis hermanos
(cuatro varones y dos mujeres); solo las dos mujeres tenian un
defecto igual.

Estos mismos autores se ocuparon de la familia descripta por Chaillous
y Pagniez en 1905 y con Tretiakoff presentaron la autopsia de
una de las enfermas que murié de tuberculosis pulmonar. En ésta
se encontrd, ademas de algunas malformaciones ceerebrales, los
nervios motor ocular comtn extremadamente atrofiados sobre todo
a derecha, en concordancia con los signos clinicos; los otros pares
craneanos eran sensiblemente normales. Macroscopicamente el
pedanculo y la protuberancia no mostraban nada de particular.
Habia un processo cronico de meninges que englobaba la emer-
gencia de los nervios del IIT par. La atrofia macroscopica del
motor ocular comun coincidia microscopicamente con una dismi-
nucion del calibre y una rarefaccion de las fibras; las vainas menin-
geas de los nervios estaban esclerosados. En los nucleos del motor
ocular comun habia una disminucién del nimero de las células y
algunas estaban en estado de cromatolisis central.

Marcel Pinard y Béthoux (1922) describen una enferma con ptosis
congénita bilateral y con los ojos en estrabismo divergente sin mo-
vimientos. Mausculos oculares internos normales. EIl resto del
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examen general era normal. El padre y una hermana de éI tenian
la misma afeccidn, lo mismo que un abuelo de estos y su hermana.
Estaban pués afectadas 4 generaciones.

Li (1923) (citado por Clausen) observo en tres de cinco hermanos de
una familia, fuera de esto sana y sin consanguinidad, una paralisis
de todas las ramas del oculomotor y patético. Habia también nis-
tagmus horizontal.

Aurand (1926) cité una nifia de cuatro afios con ptosis congénita ¢
inmovilidad de los ojos en todas las direcciones. De sus dos her-
manas la mayor tenia también ptosis ligera y no podia elevar ni
descender sus ojos, solo tenia movimientos laterales. En varios
miembros de la familia habia existiado ligera ptosis, pero solo en
las mujeres.

Bonnet y Paufique observaron en 1935 un hombre de 42 afios con
ptosis congénita bilateral pronunciada, los ojos estaban dirigidos
havia abajo, presentaban un nistagmus rotatorio permanente y eran
incapazes de movimientos de lateralidad y de elevacion. O. D,
astigmatismo hipermetropico compuesto inverso; O. I. hiperme-
tropya. Agudeza visvual 1/2 en cada ojo. De sus seis hijos tres
estaban igualmente afectados (dos mujeres y un varén) mientras
la hija mayor y los menores (varones) estaban sanos.

Hilton Rocha y Alves Garcia en 1937 citan un enfermo de 29 afios que
desde el nacimiento presentaba ptosis bilateral, ojos en ligero es-
trabismo convergente, ausencia completa de elevaciéon y abducion
en ambos lados, apenas se esbozaba el descenso y la adducion.
Reflejos fotomotores directo y consensual y a la acomodacion dis-
minuidos. Los parpados caian sobre los ojos principalmente por
la tarte y por la noche. De sus trece hermanos cinco estaban
igualmente afectados. El abuelo materno presentaba la misma
afeccion. De sus nueve tios maternos habia dos psicopatas y una
tya tuvo catorce hijos de los cuales cinmo estaban también afec-
tados. La influesncia de la consaguinidad era aqui evidente pués

tanto esta tia como la madre del enfermo se habian casado con
primos. ’

OFTALMOPLEGIA HEREDITARIA A INICIACION TARDIA

Beaumont (1900) citado por Clausen) informé sobre una oftalmoplegia
externa en doce miembros de cuatro generaciones de una familia.
La enfermedad se desarrollaba reciéen en la juventud y conducian
en forma paulatina a la paralisis completa de todos los musculos
oculares externos. Otras paralisis o anomalyas del lado de los
organos de los sentidos no se pudieron comprobar,
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Treacher-Collins (1922) (citado por Clausen) informd sobre parilisis
de los musculos oculares hereditaria (abiotrofia del parpado y
musculos oculares) que aparcce después de haber presentado esos
musculos buena funcion, en contraposicion con los defectos mus-
culares congénitos (ue sc¢ basan (segun él) en la falta, desarrollo
incompleto o insercion patologica de los masculos. Una abiotrofia
de tal naturaleza fué comunicada por Treacher-Collins; aparecia
solo en el sexo femenino y se¢ presentaba con ptosis bilateral pro-
gresiva hereditaria, comezando en temprana, edad. Ademas dice
haber observado una oftalmoplegia externa através de cuatro gene-
raciones de una familia, que recién se instalaba después de la ter-
minacion del crecimiento con completa paralisis del elevador del
parpado y paresia de los rectos. Collins supone en estos casos una
abiotrofia de las células de los nucleos de los nervios o de los haces
musculares que se transmite hereditariamente, aparece mas tarde v
va progresando lentamente. '

Pasetti y Salani (1907) y Nazari y Chiarini (1909) (citados por Clau-
sen) informaron del mismo modo, sobre una enfermedad hereditaria
de los musculos oculares que aparece recién mas tarde en la vida.

Zoltan Rath (1929) describe una interesante familia en la que se podia
comprobar en cuatro generaciones herencia dominante generalmen-
te, de oftalmoplegia hilateral nuclear, que aparecia e la edad de 5-7
afios. Algunos miembros de la tercera generacion y uno no afecta-
do de la primera tenian también esquisofrenia. Segun el autor la
relacion entre psicosis y enfermedades nerviosas hereditarias habla
en favor de una degeneracion electiva ectodérmica.

Faulkner (1939) relato cinco casos en dos generaciones, de oftalmople-
gia externa iniciada tardiamente. Estaban afectados el padre y
cuatro hijos (dos varones y dos mujeres). En un caso los signos
estaban presentes en la infancia; en los otros no hasta los 30 afios
de edad. No existia en ninguno oftalmoplegia interna. En todos
habia ptosis palpebral y los miusculos oculares estaban muy inte-
resados aunque no en forma idéntica en los distintos enfermos.

Antonio Aguilar (1937) publicé en la Semana Médica la observacion de
una familia en la cual el padre, tres hijos (una mujer y dos varones)
entre seis hermanos y una nieta de 21 afios estaban afectados de
una oftalmoplegia cxterna bilateral (casi total). con ptosis que
aparecia tardiamente alrededor de los 20 afios.

CONCLUSIONES

1. — Importancia practica (terapeutica) del diagnodstico diferencial en-
tre oftalmoplegia congénita hereditaria v miastenia de comienzo
precoz a forma oftalmoplégica.
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2. — Consideramos que puede existir una oftalmoplegia hereditaria y
familiar a iniciacion tardia, que debe distinguirse de las formas
congénitas. En estas formas tardias habra que tener en cuenta
la posibilidad de que se trate de miastenias a pesar de (ue no se
considera a ésta de caracter hereditario.

3. — Importancia de la prostigmina para el diagndstico diferencial.
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