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Resumen

Objetivo: Manejo del estrabismo fixus en paciente de 13 meses con hipotonia por déficit de MTCS.
Métodos/Resultados: Presenta endotropia de +60 Dp con limitacién a la abduccion, reflejo en ojos
de mufieca negativo, refraccion bajo cicloplejia de +2,5 dioptrias y fondo de ojo normal. No existe
experiencia en el tratamiento del estrabismo que presenta; por su edad, retraso neuroldgico y tipo
de desviacion estaria indicada la toxina botulinica, pero su tipo de enfermedad neuromuscular lo
contraindica. Conclusiones: El tratamiento conservador con oclusion alterna es la Gnica alternativa
aplicable hasta observar la respuesta neuromuscular y la maduracion neuroldgica con el tratamiento
sistémico.
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Summary

Objetives: Management of strabismus fixus in a 13 months patient with hypotonia caused by a
MTCS deficit. Methods/Results: In the exploration: + 60 Dp esotropia with abduction limitation,
negative doll’s reflex, refraction under cycloplegia +2,5 Diopters, and normal fundus. There is no
experience in the treatment of this strabismus; because of his age, neurological delay and type of
desviation it would be indicated the botulinum toxin, however it is contraindicated because of the
neuromuscular disease. Conclusions: Conservative treatment with alternate occlusion is the only
applicable option until we see neuromuscular response and neurological evolution with systemic
treatment.
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Introduccion

El sindrome de Allan Herndon Dudley es
una patologia ligada al cromosoma X, muy
poco frecuente, causada por un déficit del
Transportador Monocarboxilado 8 (MCTS8) que
transporta las hormonas tiroideas T3 y T4, y su
deficiencia durante el periodo critico de desa-
rrollo neuronal fetal causa en estos pacientes un
déficit intelectual y neuroldgico muy importan-
te (1) caracterizado por hipotonia generalizada
que evoluciona a espasticidad, retraso psico-
motor severo, trastornos del movimiento como
distonia, coreoatetosis y retraso en la mieliniza-
cion (2,3). Las manifestaciones oftalmoldgicas
son escasas; la ptosis es muy comun asi como
la mirada perdida y ojos prominentes. Menos
comunes son la presencia de estrabismo, nistag-
mus rotatorio, opacidad corneal, cataratas pre-
maturas y anomalias fundoscopicas (4).

Todos los pacientes afectados presentan un
perfil caracterizado por niveles elevados de T3,
niveles de T4 bajos o normales y TSH en ran-
gos normales (2,3).

En los ultimos afos se han multiplicado las
publicaciones sobre este sindrome con la iden-
tificacion de mas de 50 familias en el mundo. El
primer caso en Espana se publico en 2013 (3).

Caso clinico

Nifio de 13 meses de padres no consangui-
neos, que al nacimiento presentd un Apgar de
9 puntos, sin ninguna alteracion. A los 4 meses
los padres detectaron que el nifio presentaba
desconexion del medio y que no fijaba la mi-
rada, acudiendo al hospital y siendo ingresado
para estudio.

Como antecedente familiar madre hipotiroi-
dea en tratamiento con Eutirox 75 mg diarios.
A la exploracion presentaba: cara normoconfi-

e

Figura 1. Endotropia +60 Dp y limitacion de la abduc-
cion en AO. Abreviaturas: Dp: dioptrias prismaticas;
AO: Ambos ojos.
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gurada, dolicocefalia, epispadias severa, fuerza
muscular disminuida globalmente, hipotonia
severa, hiporreflexia, conectado con el medio y
estrabismo convergente.

Se realiz6 ecografia abdominal sin hallazgos
patoldgicos; resonancia magnética craneal don-
de se observo un ligero retraso en la mieliniza-
cion, y se solicitd un estudio genético en el cual
se detectd una deleccion en hemizigosis en el
gen MCT8, confirmandose asi el diagndstico de
deéficit de MCTS o Sindrome de Allan Herndon
Dudley. Se inici6 tratamiento con Tiratricol,
metabolito analogo de Triyodotironina (acido
triyodotiroacético) con la intencion de saltar el
transportador MCTS y generar la entrada de T3
y T4 en células musculares y nerviosas.

Exploracion oftalmologica: Agudeza visual
de seguimiento a objetos, endotropia cruzada de
+ 60° y sindrome de limitacion de la abduccion;
reflejo en ojos de muiieca negativo descartando
paralisis del VI par. Refraccion bajo cicloplejia
de + 2,5 dioptrias en ambos ojos; en el fondo de
ojo se observan papilas normocoloreadas bien
delimitadas y a nivel y retina con buena colora-
cion, sin lesiones.

Figura 2. Hipotonia generalizada caracteristica de esta
enfermedad.
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Actualmente no existe tratamiento sistémico
realmente efectivo para la afectacion neurologi-
ca, por lo que principalmente el tratamiento es
sintomatico como rehabilitacion, antiepilépti-
cos, antiespasticos, antidistonicos y suplemen-
tos nutricionales (3).

En cuanto al tratamiento oftalmolégico, dado
el retraso neurologico que presenta, la edad y el
estrabismo, estaria indicada la inyeccion de to-
xina botulinica en los musculos rectos medios,
sin embargo esta terapia esta contraindicada por
la enfermedad neuromuscular que presenta; no
se plantea cirugia ya que dicho estrabismo pue-
de cambiar espontaneamente a la divergencia
con el crecimiento por su retraso neurolédgico,
por lo que por el momento prescribimos oclu-
sion alterna, a la espera de la respuesta favora-
ble de la hipotonia con el tratamiento sistémico
y plantear mas adelante el tratamiento de toxina
botulinica versus cirugia.

Conclusiones

La afectacion oftalmoldgica en esta enfer-
medad es un reto por la complejidad de la mis-
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ma y la incertidumbre en la evolucion del cua-
dro a medio y largo plazo. Con el seguimiento
de este paciente pretendemos observar la evolu-
cion y aportar una posible solucion satisfactoria
que nos permita en el futuro abordar otros casos
como el referido en este articulo.
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