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EMBRIOLOGÍA Y GENÉTICA

Los huesos de la cara se originan de una 
transformación mesenquimática de las crestas 
neurales dando lugar al cráneo visceral. El res-
to de la estructura ósea craneal incluyendo la 
base del cráneo deriva del tejido mesodérmico 
de las somitas occipitales (1). La porción de 
cráneo que rodea la masa encefálica es el neu-
rocráneo. El neurocráneo se divide en la por-
ción membranosa, que forma los huesos planos 
de la bóveda craneal, y el «Condrocráneo» que 
desarrolla los huesos cartilaginosos de la base 
del cráneo.

Los huesos craneales membranosos se alar-
gan durante la vida fetal y postnatal a través de 
yuxtaposición de nuevas capas óseas. Las fon-
tanelas son las intersecciones de dos o más hue-
sos cerebrales. El desarrollo de una capacidad 
mental completa depende de la expansión cra-
neal que es directamente proporcional al creci-
miento de la masa cerebral (2).

Genética de las Craneosinostosis

La identificación de mutaciones ha llevado a 
importantes revelaciones en la etiología, clasi-
ficación y patología del desarrollo en craneosi-
nostosis sindrómicas o no sindrómicas.

Los reordenamientos cromosómicos se ma-
nifiestan esporádicamente como causas prima-
rias de craneosinostosis. Algunos ejemplos son 
las deleciones 22q11.2, 9p22-p24, 11q23-q24, 
triplicación de 1p36, deleción 15q15-22.1 y tri-
somía 5q parcial (3,4).

En 1993, Jabs et al identifico MSX2, la pri-
mera mutación «missense» heterocigota en pa-
cientes con craneosinostosis tipo II (Tipo «Bos-
ton») (5,6). La expresión de la proteína MSX2 
es crítica para el desarrollo del cráneo y se lo-
caliza en el brazo largo del cromosoma 5q 35.2.

Shiihara et al propuso que el aumento de la 
expresión de MSX2 induce craneosinostosis a 
través de la activación de la vía de diferencia-
ción osteogénica (7,8).

La mayoría de las causas genéticas de cra-
neosinostosis que han sido descubiertas son mu-
taciones en los genes FGFR1, FGFR2, FGFR3, 
TWIST1 y EFNB1.

El factor de crecimiento fibroblástico («FGF» 
or fibroblast growth factor) está involucrado en 
angiogénesis, mitogénesis y cicatrización (9).

La relación molecular entre la actividad de 
TWIST1 y la señal del gen FGFR es fundamen-
tal en el desarrollo del inicio y el mantenimien-
to del crecimiento de las suturas.

El uso de valproato de sodio y fluconazol en 
el primer trimestre del embarazo están asociados 
con la incidencia de craneosinostosis (10,11).
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El síndrome de Crouzon es un trastorno au-
tosómico dominante.

El síndrome de Saethre-Chotzen esta causa-
do por la pérdida de la función heterocigota del 
gen TWIST1. Existe una amplia variabilidad en 
la expresión, dando lugar a mutaciones «mis-
sense», duplicaciones, deleciones y mutaciones 
«nonsense» (12-14).

El gen TWIST está localizado en el cromo-
soma 7p21-22 y fue descripto en Drosophila. 
Contiene un factor de transcripción «helice-
lazo-helice» que es esencial para la formación 
del mesodermo (15). Cuando se presentan gran-
des deleciones en esta región, hay trastornos del 
aprendizaje.

Las mutaciones en los genes del receptor del 
factor de crecimiento fibroblástico causan sín-
dromes de craneosinostosis (16). Mutaciones 
en el FGFR1 dan origen al síndrome de Apert. 
Si bien la mayoría de los casos son esporádicos, 
la herencia autosómica dominante ha sido re-
portada. (locus del gen 10q26) (17).

Mutaciones en el gen FGFR2 están asocia-
das con los síndromes de Crouzon y Pfeiffer. 
Mutaciones en el gen FGFR3 han sido encon-
tradas en el síndrome de Muenke, síndrome de 
Crouzon asociado con acantosis nigricans y 
trastornos del crecimiento en los huesos largos 
como dwarfismo, o acondroplasias. Thomas et 
al describió que los pacientes con la mutación 
heterocigota en P250R del FGFR3 requieren 
una segunda cirugía correctiva por el riesgo de 
sinostosis secundaria (18).

La displasia craneofrontonasal está causada 
por mutaciones en el gen EFNB1 que codifica 
para Ephrin B1 (19,20). Este síndrome este aso-
ciado al cromosoma X y presenta una amplia 
variabilidad fenotípica. Mutaciones en los ge-
nes FGFR1, FGFR2. FGFR3 y TWIST causan 
sinostosis coronal bilateral, sin embargo, en la 
mayoría de los pacientes no hay un claro feno-
tipo-genotipo asociado. Mutaciones idénticas 
dentro de una misma familia pueden producir 
un amplio espectro de manifestaciones craneo-
faciales.

En los casos de plagiocefalia frontal sinostó-
tica, la mutación FGFR3 Pro250Arg ha sido la 
más comunmente encontrada (21,22).

Un cinco por ciento de los pacientes ini-
cialmente clasificados con un diagnóstico no 
sindrómico, posteriormente se encuentran con 
una mutación patógena; el gen TCF12 es el 
más frecuentemente implicado (sinostosis co-
ronal) (23).

Stanton et al describen la importancia de la 
identificación de mutaciones patogénicas en 
pacientes con craneosinostosis sindrómica en la 
consultoría genética, las pruebas de diagnósti-
co, la evaluación de riesgos, el asesoramiento 
reproductivo, la orientación pronóstica, la pla-
nificación del tratamiento y los estudios del me-
canismo de la enfermedad (24).

CRANEOSINOSTOSIS

La craneosinostosis es el cierre prematuro 
de los huesos del cráneo a nivel de las suturas. 
Su incidencia es de 1.2 cada 3000 nacimientos 
vivos (25-27).

El trabajo pionero de Paul Tessier ha evolu-
cionado la corrección quirúrgica de 3 tipos de 
patologías: hipertelorismo, hendiduras orbito-
faciales y craneosinostosis (28-31).

La bóveda craneal en los mamíferos consiste 
de 5 huesos planos, el par de frontales, par de 
parietales y el interparietal (2). Las paredes la-
terales están constituidas por el hueso temporal 
y el ala mayor del hueso esfenoides. El hueso 
occipital completa el cráneo en su parte poste-
rior.

El cráneo tiene 6 fontanelas, anterior, esfe-
noidal [2], posterolateral [2] y posterior. Las 
suturas craneales son las siguientes: metópica, 
coronal, sagital, escamosa y lamboidea.

La sinostosis de una o más suturas se acom-
paña de un crecimiento compensatorio y de una 
remodelación de otras partes del cráneo (2).

En 1851, Virchow describió que el creci-
miento del cráneo está restringido en un plano 
perpendicular a la orientación de la sutura fu-
sionada (32).

Normalmente la fusión ósea ocurre duran-
te la niñez, a excepción de la sutura metópica, 
que comienza a fusionarse alrededor de los 18 
meses.
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Tipos de craneosinostosis:
1) No sindrómica: se caracteriza como un 

hallazgo aislado que se clasifica de acuerdo a la 
sutura involucrada (33).

2) Sindrómica: Asociada con dimorfismos 
de la cara, el esqueleto, el sistema nervioso y 
se acompaña con retraso madurativo. (Ej: Sín-
dromes de Apert, Crouzon, Pfeiffer, Saethre-
Chotzen, Carpenter).

Nomenclatura morfológica

1) Sutura Sagital: desarrolla un cráneo alar-
gado en su diámetro anteroposterior, estrecho 
y en forma de cuña (Escafocefalia). Incidencia 
40-55%

2) Coronal: cráneo alto, en forma de torre 
llamado «Braquicefalia» si la sinostosis es bi-
lateral. Si el cierre es unilateral, se desarrolla 
la plagiocefalia, con un cráneo asimétrico, con 
aplanamiento del lado afectado y crecimiento 
compensatorio del lado contralateral. La pla-
giocefalia puede ser anterior, si la sutura afec-
tada es la coronal, o posterior si la sinostosis es 
en la sutura lamboidea (20-25%).

3) Frontal o metópica: desarrolla trigono-
cefalia. Deformidad del hueso frontal en forma 
triangular (5-15%).

4) Lamboidea: es rara (0-5%).
En un 5-15% de los casos de craneosinosto-

sis, más de una sutura está afectada.

ALTERACIONES OCULARES Y 
SISTÉMICAS

Los pacientes con craneosinostosis pueden 
manifestar estrabismo, errores refractivos, am-
bliopía, ptosis, exposición corneal, anomalías 
congénitas de los músculos oculares, alteracio-
nes de los pares craneales, aumento de la pre-
sión intracraneal, trastornos de motilidad supra-
nuclear, y anomalías del nervio óptico (atrofia, 
papiledema o hipoplasia) (34,35).

Lehman (36) realizó un estudio retrospecti-
vo en 141 pacientes de la unidad Craneofacial 
en Wilmington, Delaware.

Tabla. Prevalencia de complicaciones oftalmológicas
Pacientes con 
síndrome de 

Apert

Pacientes con 
síndrome de 

Crouzon
Ambliopía 35% 21%
Ametropía 69% 77%
Hipermetropía 42% 57%
Miopía 27% 20%
Atrofia óptica 5% 7%
Exposición corneal 8% 15%
Estrabismo 63% 39%

Gupta et al. (37) describe que los pacientes 
con craneosinostosis no sindrómica presentan 
una incidencia más alta de Exotropía y astig-
matismo, con aumento del riesgo de ambliopía 
y perdida visual.

Displasia craneofrontonasal: Las mujeres 
manifiestan severo hipertelorismo y craneo-
sinostosis unilateral o bicoronal (fig. 1). A ni-
vel extracraneal se asocia con hombros caídos, 
displasia clavicular, defectos de uñas, paladar 
hendido y labio leporino, duplicación del pri-
mer digito, hernia diafragmática y agenesia del 
cuerpo calloso (19). En los hombres solo se ma-
nifiesta como hipertelorismo.

La sinostosis coronal unilateral ocurre con el 
cierre prematuro de las suturas fronto-parietal y 
fronto-esfenoidal. El paciente manifiesta disto-
pia orbitaria (elevación y desplazamiento poste-
rolateral), desviación ipsilateral de la raíz nasal, 
abombamiento frontal y rotación contralateral 
del sector medio del rostro y mandíbula (38). 
En la plagiocefalia frontal sinostótica, hay un 
desplazamiento de la región fronto-zigomática 
en la parte lateral de la órbita que aumentaría la 
tensión en el musculo recto inferior y el oblicuo 
inferior (39).

Figura 1. Displasia frontonasal. Gentileza del Dr. Hen-
ry Kawamoto, University of California in Los Angeles 
(UCLA).
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Las características más comunes del síndro-
me de Crouzon incluyen hipertelorismo, exoftal-
mos y estrabismo, la nariz en pico de loro, labio 
superior corto, hipoplasia maxilar y prognatismo 
mandibular. (figs. 2 y 3) En un 19% de los casos 
se presenta una combinación de sinostosis coro-
nal y sagital. En un 75% de los casos manifiestan 
pansinostosis coronal-sagital-lamboidea (40,41). 
La sinostosis metópica se manifiesta con trigo-
nocefalia, asociándose con retraso madurativo, 
elevación de la presión intracraneal, trastornos 
pulmonares y anomalías cromosómicas, como 
deleciones y aneuploidía (42). Sidotti et al des-
cribe una serie de 36 pacientes con sinostosis 
metópica, y el hallazgo variable de retraso ma-
durativo en un 34% de los pacientes (43).

En los casos severos, los factores claves son 
una angulación del hueso frontal que produ-
ce hipertelorismo, estrechamiento temporal y 
anormalidades de los bordes supraorbitarios. 
En casos muy raros, se ha descripto papiledema 
y anomalías del nervio óptico (44).

Aryan et al describió las manifestaciones de 
un grupo de 39 pacientes con sinostosis metó-
pica que recibieron tratamiento quirúrgico (45). 
Un 15% de los pacientes presentaron retraso 
madurativo. En un 21% de los casos otras su-
turas estaban involucradas, como así también 
asociaciones con síndromes de Klippel Feil y 
de Miller, hipoplasia adrenal congénita, mani-
festaciones gastrointestinales, síndrome de Jac-
obsen y sindactilia (46,47).

La sinostosis metópica se presenta de for-
ma sindrómica en alrededor de un 20% de los 

casos, asociada a síndromes de Opitz C, Say-
Meyer y Frydman (27,48).

Tay et al. (49) realizo un estudio retrospectivo 
en 63 pacientes con síndromes craniofaciales, 
55 de los cuales tuvieron un examen de agudeza 
visual en la primera consulta. Un 35,5% presen-
to trastorno visual bilateral, 16,7% ambliopía, 
25% ametropía, 16,7% atrofia del nervio ópti-
co, 43% estrabismo y 4,2% queratopatía por ex-
posición. Un 9,5% de los pacientes presentaron 
papiledema con gradual resolución luego de la 
cirugía craneofacial.

Khan et al. (50) estudio un grupo de 141 
pacientes, 40% de los cuales presentaron tras-
tornos visuales. En este grupo, los factores de 
riesgo para ambliopía incluyeron estrabismo

(76%), astigmatismo (40,3%) y anisometro-
pía (18%).

Gray et al. (51) estudio un grupo de 71 pa-
cientes con síndrome de Crouzon, y las causas 
de dificultad visual fueron ambliopía (12%), 
atrofia del nervio óptico (7%) y cataratas bila-
terales (2%).

La disfunción progresiva del nervio óptico, 
aun sin presentar hidrocefalia o papiledema 
puede significar aumento de la presión intracra-
neal silente (35).

El síndrome de Crouzon se asocia con am-
bliopía debido a la afectación del nervio óptico 
o patología corneal por exposición, que lleva a 
una desviación ocular secundaria.

El síndrome de Apert es un trastorno congé-
nito caracterizado principalmente por craneo-
sinostosis, hipoplasia del tercio medio facial, 

Figura 3. Síndrome de Crouzon. Gentileza del Dr. Hen-
ry Kawamoto, University of California in Los Angeles 
(UCLA).

Figura 2. Síndrome de Crouzon. Gentileza del Dr. Hen-
ry Kawamoto, University of California in Los Angeles 
(UCLA).
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sindactilia de manos y pies. (figs. 4 y 5) El sín-
drome de Saethre Chotzen puede manifestarse 
con craneosinostosis de las suturas coronal, 
lamboidea o metópica. Las características fe-
notípicas más comunes son sinostosis coronal, 
braquicefalia, baja implantación del cabello, 
asimetría facial, ptosis, hipertelorismo, amplios 
hallux, y clinodactilia (14).

El síndrome de Pfeiffer se manifiesta con cra-
neosinostosis asociado a anomalías característi-
cas de las manos y los pies. El tipo 1, o síndro-
me clásico, es compatible con la vida y consiste 
en la craneosinostosis, la deficiencia del tercio 
medio facial, dedos pulgares de los pies gran-
des, braquidactilia y sindactilia variable. El sín-
drome de Pfeiffer tipo 2 se compone de cráneo 
en forma de trébol, anomalías de manos y pies, 
junto con anquilosis de los codos. Pfeiffer tipo 3 
es similar al tipo 2, pero sin cráneo en trébol, en 
este caso la proptosis ocular es grave (27,52,53).

ESTRABISMO

La complejidad y rareza de los síndromes 
craneofaciales lleva a un abordaje multidis-
ciplinario que incluya la evaluación de un of-
talmopediatra, estrabólogo, cirujano plástico, 
neurocirujano, anestesista, pediatra, genetista y 
especialista del lenguaje. El estrabismo secun-
dario a la craneosinostosis representa un desa-
fío clínico y quirúrgico. La incidencia del estra-
bismo en craneosinostosis ha sido descripta en 
un 56% a 79% de los pacientes con alteraciones 
craneofaciales (34,54,55,56).

Mecanismos del estrabismo en 
craneosinostosis (57)

Alteraciones craneofaciales: Desorganización estructural de 
la base del cráneo.

Alteraciones orbitarias:
Disminución del diámetro anteroposterior.
Rotación anormal o secundaria a cirugías craneofaciales.
Soporte precario del globo ocular.
Protrusión ocular.
Posición anormal de la tróclea.
Alteración mecánica de los músculos oblicuos. 

Alteraciones de los músculos extraoculares: Ausencia, 
restos vestigiales, bandas fibrosas, inserciones anomalías, 
músculos bífidos o fusionados, localización anormal.

Las alteraciones anatómicas de la órbita o 
de los músculos extraoculares generan cuadros 
clínicos de estrabismo donde los vectores de 
acción muscular anormales enmascaran la pre-
sencia de pseudo-hiperfunción o hipofunción y 
patrones en síndrome de V.

La agenesia del recto superior o del oblicuo 
superior en el síndrome de Apert ha sido des-
cripta en varios reportes clínicos (58-60). El 
primer caso fue publicado en 1965 por Weins-
tock y Hardesty (61).

En 1977, Margolis et al. (62) describió la mi-
croscopia electrónica del musculo oblicuo infe-
rior en un paciente con síndrome de Apert. Se 
encontraron alteraciones en las fibras musculares, 
uniones mioneurales y nervios intramusculares.

Diamond et al. (63) describio 3 pacientes 
con craneosinostosis y anomalías musculares 
como ausencia unilateral del musculo recto in-
ferior en un paciente y ausencia bilateral de los 

Figura 4. Síndrome de Apert. Gentileza del Dr. Hen-
ry Kawamoto, University of California in Los Angeles 
(UCLA).

Figura 5. Síndrome de Apert. Gentileza del Dr. Hen-
ry Kawamoto, University of California in Los Angeles 
(UCLA).
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oblicuos inferiores en el segundo caso. El ter-
cer caso clínico presentó ausencia bilateral de 
los oblicuos superiores y ausencia unilateral del 
recto superior.

En 1980, Captuo et al. (64) describió ano-
malías en las inserciones de los músculos rectos 
horizontales en síndrome de Crouzon.

Helveston et al. (65) destaco que la presen-
cia de una desviación horizontal importante y 
ambliopía en un cuadro de disfunción del obli-
cuo superior o amplia hipertropia del lado in-
volucrado deben despertar sospechas sobre un 
tendón del oblicuo superior ausente.

Snir et al. (66) describió un caso con sín-
drome de Crouzon, marcado exoftalmos, dis-
locación de los globos oculares, degeneración 
miópica retinal bilateral y desprendimiento de 
retina en el ojo derecho. En posición primaria 
presentaba exotropía, y marcada limitación de 
la supraducción e infraducción. Al momento de 
la reparación quirúrgica, se descubrió la ausen-
cia bilateral de los rectos superiores, inferiores 
y ambos oblicuos. Los músculos horizontales 
estaban hipertróficos en ambos ojos, con una 
amplia inserción anterior a la ubicación normal. 
Se encontró una banda de tejido continua entre 
el musculo recto lateral y el recto medio, ase-
mejándose a un septum intermuscular.

Pollard et al. (67) describió una serie de 11 
pacientes con síndrome de Apert y parálisis bi-
lateral de los oblicuos superiores. Cinco pacien-
tes presentaron ausencia del musculo oblicuo 
superior y en 2 pacientes se encontraron restos 
vestigiales.

Greenberg et al. (68) reporto 2 casos de ano-
malías musculares en craneosinostosis.

El primer caso fue un paciente con síndrome 
de Pfeiffer, hipotropía izquierda de 20 dioptrías 
y leve exotropía en posición primaria, que se 
incrementaba a 60 dioptrías en máxima levo-
versión. La supraducción del ojo izquierdo no 
elevaba más allá de la línea media y el paciente 
presentaba signos de patrón en V. Cirugía ex-
ploratoria del ojo izquierdo revelo ausencia del 
recto superior y oblicuo inferior, presencia de 
restos vestigiales del oblicuo superior y del rec-
to inferior, que estaba insertado a solo 3 mm. 
del limbo. El recto inferior izquierdo fue posi-

cionado a 9 mm. del limbo y la hipotropía en 
posición primaria se redujo a 6 dioptrías. El 
segundo caso fue un paciente con síndrome de 
Apert, exotropía en la posición primaria, mar-
cada elevación en aducción y un amplio patrón 
en V. En este caso, cirugía exploratoria demos-
tró ausencia bilateral de los rectos superiores y 
los oblicuos superiores.

Síndrome de patrón en V

Carruthers et al describe que el síndrome de 
patrón en V esta comúnmente asociado a la pa-
tología craneofacial (56,69,55,70).

Khan & Nischal et al. (50) reportaron una 
serie donde el 44% de los pacientes presenta-
ron síndromes alfabéticos, en un 95% patrón en 
«V». Greaves et al. (71) describieron una inci-
dencia similar de patrón en «V» en otra serie de 
35 pacientes con disostosis craneofacial, donde 
la incomitancia vertical estaba presente en 27/29 
pacientes con estrabismo. Un 38% de los pa-
cientes presentaron exotropía, y 32% esotropía.

Tay et al. (49) reportaron una incidencia de 
patrón en «V» en 36,7% sobre un total de 58 
pacientes con síndromes craneofaciales.

Los siguientes factores favorecen este ha-
llazgo:

a) Acortamiento del piso orbitario que no 
provee suficiente apoyo para el contenido ocu-
lar e incremento del arco de contacto con los 
músculos recto inferior y oblicuo inferior (72).

b) Aumento del ángulo normal entre el mus-
culo oblicuo superior y el eje visual: Alteración 
de las fuerzas mecánicas de los músculos obli-
cuos. El tendón del musculo oblicuo superior 
normalmente forma un ángulo de 54 grados con 
el eje orbitario (56). En la patología craneofa-
cial, la falta de profundidad de la órbita hace 
que el globo ocular se ubique anteriormente, 
formando de esta manera un ángulo que puede 
llegar a 90 grados entre la pared orbitaria me-
dia y el tendón del oblicuo superior (56). Esta 
alteración anatómica implica una desventaja 
mecánica para el oblicuo superior, permitiendo 
así una hiperfunción secundaria del oblicuo in-
ferior.
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c) Vectores musculares anormales debido a 
la exo-rotación orbitaria.

Al aumentar el ángulo normal entre el obli-
cuo superior y el eje visual, cambia la función 
del oblicuo superior convirtiéndose en solo un 
inciclotorsor. Fink (73) determino que el ángu-
lo promedio entre los músculos oblicuos y el 
eje vertical antero-posterior es de 45,5 grados 
para el oblicuo superior y de 44,9 grados para 
el oblicuo inferior.

En la plagiocefalia, la motilidad ocular puede 
manifestar desde un leve signo de Bielschows-
ky positivo a un torticolis evidente con aparente 
hiperfunción del musculo oblicuo inferior. En 
el lado de la plagiocefalia el techo de la órbita 
es más corto, debido a un insuficiente desarro-
llo del hueso frontal, mientras que el piso orbi-
tario se desarrolla normalmente. La palpación 
del piso de la órbita es clave en la observación 
del paciente con plagiocefalia. La anatomía del 
musculo oblicuo superior explica su afectación 
en la plagiocefalia. Originándose en el anillo 
de Zinn, el oblicuo superior alcanza la tróclea 
en el sector medio del techo de la órbita y lue-
go hace contacto con la esclera por debajo del 
recto superior. En la plagiocefalia, la tróclea 
puede estar desplazada hacia atrás afectando la 
inserción ósea del musculo oblicuo superior, así 
como también su función.

Gosain et al. (74) estudio en forma prospec-
tiva un grupo de 16 pacientes con plagiocefalia 
para caracterizar la relación entre el estrabis-
mo y la posición anormal de la cabeza. Un to-
tal de 15 pacientes tuvieron cirugía de avance 
fronto-orbital a una edad media de 9,5 meses 
con un seguimiento post-operatorio de 24 a 46 
meses. El estrabismo preoperatorio se mani-
festó en 8 pacientes con plagiocefalia coronal 
y posición anormal de la cabeza. Luego de la 
cirugía, un total de 9 pacientes presentaron es-
trabismo. Dos pacientes tuvieron resolución 
de una paresia del oblicuo superior entre los 
2 y los 8 meses postquirúrgicos. Siete pacien-
tes requirieron cirugía de estrabismo, entre 8 
a 12 meses luego del avance fronto-orbitario, 
consistiendo en recesión y anteriorización del 
oblicuo inferior. Todos los pacientes presenta-
ron paresia del oblicuo superior, y un paciente 

desarrollo esotropía consecutiva a la cirugía 
craneofacial.

Serge Morax (75) realizo un estudio retros-
pectivo en 77 pacientes con trastornos craneo-
faciales evaluados por Paul Tessier entre 1976 y 
1980, encontrando anomalías oculomotoras en 
70 pacientes. La patología oculomotora verti-
cal se encontró en 58 pacientes, principalmente 
como hipertropia y síndrome en V.

Malformación 
craneofacial

Número 
de 

pacientes
Tipo de estrabismo

Telorbitismo 27 Exotropía (14 casos) 
/ Esotropía (7 casos) / 
Hypertropia- Patrón en V 
(18 casos). 

Síndrome de 
Crouzon

15 Exotropía (10 casos) / 
Hipertropia- patrón en V 
(13 casos).

Síndrome de Apert 11 Exotropía (4 casos)/ 
Esotropía (3 casos)/ 
Hipertropia- patrón en V 
(10 casos). 

Plagiocefalia / 
Distopias orbitarias 
congénitas

23 21 presentaron trastornos 
oculomotores (16 casos 
de Hipertropias/ 9 casos 
de esotropías/ 7 casos de 
exotropías). 

Síndrome de 
Franceschetti- 
Treacher Collins. 

1 Patrón en V/ 
excyclotorsión.

Urrets-Zavalia (76,77) describió el patrón en 
V en pacientes con trastornos craneofaciales. 
Los pacientes con desarrollo maxilar hipoplá-
sico, como Crouzon, Apert y Treacher Collins, 
presentan una orientación anti-mongoloide de 
la fisura palpebral e hiperfunción de los obli-
cuos inferiores resultando en un patrón en V. El 
telorbitismo se asocia frecuentemente con exo-
tropía y patrón en V.

La extorsión orbitaria y la fisura anti mon-
goloide estarían asociadas con la extorsión del 
globo ocular (78). Este concepto fue comproba-
do por Weiss en 1966 (79). Morax (75) describe 
en su serie la rotación de las cuatro inserciones 
musculares con un eje perpendicular entre los 
músculos horizontales y verticales. De esta for-
ma, se cambian los vectores de acción, donde 
el recto superior se convierte en elevador y ab-
ductor, el recto medio en elevador y aductor, el 
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recto externo en depresor y aductor, y el recto 
inferior en depresor y aductor. En la mirada la-
teral, uno de los ojos se posiciona en depresión 
y abducción, mientras que el otro se ubica en 
elevación y aducción. En supraducción, como 
el recto superior acciona como abductor, hay un 
patrón en V con doble «Up-shoot» (fig. 6).

Sagitalización de los músculos oblicuos

En la patología craneofacial se observa una 
asociación de distopia orbitaria e hipertropia 
con aparente hipofunción del oblicuo superior 
e hiperfunción del oblicuo inferior.

Gobin et al. (73) describió el concepto de 
«sagitalización» de los músculos oblicuos, 
donde hay una disminución del ángulo entre el 
musculo y el eje visual. Su teoría sugiere que la 
«sagitalización» del oblicuo inferior causa un 
patrón en «V», y «sagitalización» de la tróclea 
y el oblicuo superior causa síndrome de patrón 
en «A».

La «sagitalización» de los músculos obli-
cuos reduce la capacidad torsional de los mús-
culos e incrementa la acción vertical.

Ron & Daggi (39) describen que la sagitali-
zación debilitara la exciclotorsión del oblicuo 
inferior y generara una inciclotorsión secunda-
ria, que debe ser compensada por aumento del 
tono de los músculos exciclotorsores. En la mi-
rada hacia abajo, el recto inferior recibirá más 

inervación que el oblicuo superior. En la mirada 
hacia arriba, el oblicuo inferior estará estimula-
do, contribuyendo a la abducción y formando el 
patrón en «V».

La hipótesis de Cheng et al. (80) para expli-
car el patrón en «V» en los pacientes con tras-
tornos craneofaciales sugiere que la causa es la 
aplicación de la ley de Hering a los músculos 
oculares que están exciclorotados. Esta teoría se 
basa en el patrón de disociación que se observa 
en lateroversiones. La rotación de los músculos 
posiciona el recto medio en una zona superona-
sal, el recto superior en zona superotemporal, el 
recto lateral en zona inferotemporal, y el recto 
inferior en zona inferonasal (fig. 6).

En un total de 63 pacientes, 50% de ellos 
presentaron movimientos oculares disociados.

Cheng explica su teoría en una combinación 
de neuroimágenes y análisis del fondo de ojo 
confirmando la exciclotorsión de los vasos re-
tinales.

Ortiz Monasterio (81) propuso otra teoría 
basada en los cambios anatómicos, donde la hi-
perfunción del oblicuo inferior es relacionada 
al aumento del contacto entre el musculo y el 
piso del globo ocular. En los casos de Síndro-
mes de Crouzon, el piso de la orbita es poco 
profundo y se manifiesta exoftalmos secunda-
rio. El globo ocular tiene menos soporte óseo e 
incrementa el contacto con el oblicuo superior 
y el recto inferior.

Coats et al. (82) realizo un estudio retrospec-
tivo para evaluar el manejo del patrón en «V» en 
pacientes con disostosis craneofacial. Un total 
de 9 pacientes tuvieron un examen intraopera-
torio del oblicuo superior, donde 8 de ellos pre-
sentaron ausencia bilateral de dicho  musculo.

TÉCNICA QUIRÚRGICA EN ÓRBITA Y 
ESTRABISMO

En 1967, Paul Tessier (28,56) estableció la 
osteotomía en monoblock como la primera ci-
rugía craneofacial capaz de mover las orbitas en 
forma sagital y anterior, como asi también co-
rregir la retrusión maxilar. Las indicaciones qui-
rúrgicas son: aumento de la presión intracraneal, 

Figura 6. Gentileza Dr. Serge Morax, Fondation 
Ophthalmologique A. Rothschild, Paris, France.
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obstrucción de la vía aérea superior, complica-
ciones oculares (como queratitis por exposición, 
subluxación ocular, disfunción de la vía visual, 
papiledema), y dismorfología facial (83).

La cirugía craneofacial se realiza en 3 di-
mensiones: horizontal, para corregir hipertelo-
rismo; sagital en una dirección anteroposterior 
para avanzar la órbita en las craneoestenosis 
(Síndromes de Crouzon y Apert); y vertical, 
en dirección superior o inferior, para corregir 
distopias orbitarias (84) (figs. 7 y 8).

Denis et al. (85) sugiere que la cirugía cra-
neofacial reconstructiva debe ser realizada an-
tes de los 6 o 7 meses de edad para evitar dos 
complicaciones como el estrabismo y el astig-
matismo. El crecimiento de la órbita es más 
pronunciado durante el primer año de vida, y el 
crecimiento distorsionado del cráneo afecta el 
desarrollo ocular.

En la literatura se describe el momento de 
realizar el tratamiento quirúrgico de la sinosto-
sis metópica entre los primeros 3 y 9 meses de 
vida (86-88).

Denis et al destaca las repercusiones de la 
plagiocefalia y trigonocefalia en la función vi-
sual (89). Dada la plasticidad del sistema vi-
sual, los autores sugieren la importancia del 
tratamiento quirúrgico temprano, alrededor de 
los 6 meses de vida (85,90).

Diamond y Whitaker 91 realizaron un estu-
dio retrospectivo en un grupo de 185 niños que 
tuvieron cirugía craneofacial en el Hospital pe-
diátrico de Filadelfia entre 1972 y 1981.

El estudio se condujo para determinar si la 
cirugía de reconstrucción craneofacial ayuda a 
realinear el eje visual o si crea un estrabismo 
secundario.

Un total de 140 pacientes fueron examina-
dos antes y después de la cirugía. Un grupo de 
45 pacientes no tuvieron examen preoperatorio, 
aunque las fotografías demostraban que los ni-
ños eran ortotrópicos en la posición primaria de 
la mirada. Los pacientes con síndrome de Apert 
y Crouzon presentaron estrabismo pre-operato-
rio con más frecuencia que las sinostosis aisla-
das. La edad media de este grupo de pacientes 
fue de 7 años, con un rango entre 2 semanas y 19 
años. Un total de 59 pacientes (42%) presenta-

ron estrabismo antes de la cirugía craneofacial. 
Cuarenta y cuatro pacientes con síndrome de 
Crouzon presentaron estrabismo preoperatorio, 
y 12 de ellos requirieron cirugía de estrabismo. 
Cinco de esos pacientes presentaron anomalías 
musculares (ya sean el el numero o la estructu-
ra). Solo 2/140 niños presentaron estrabismo en 
la posición primaria secundario a la cirugía cra-
neofacial. Los autores concluyen que la cirugía 
de estrabismo temprana seria beneficiosa por el 
desarrollo de binocularidad y debería realizarse 
antes de la cirugía craneofacial, con el pronós-
tico de que una segunda cirugía de estrabismo 
puede ser necesaria.

Figura 7. Gentileza Dr. Serge Morax, Fondation 
Ophthalmologique A. Rothschild, Paris, France.

Figura 8. Gentileza Dr. Serge Morax, Fondation 
Ophthalmologique A. Rothschild, Paris, France.
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Morax (84) describe una serie de 29 pacien-
tes del Dr Paul Tessier con telorbitismo, Sín-
dromes de Crouzon y Apert y plagiocefalia. Los 
pacientes recibieron un examen oftalmológico 
y análisis de la motilidad antes y después de 
la translocación orbitaria (Osteotomía en mo-
noblock). Un total de 26 pacientes presentaron 
estrabismo horizontal (exotropía en 21 casos/ 
esotropía en 5 casos) y vertical. Se encontró 
una asociación de telorbitismo y exotropía, de-
bido al aumento de la distancia interorbitaria 
que cambia el ángulo entre el origen y la inser-
ción de los músculos rectos y oblicuos.

Un total de 10 pacientes presentaron exotro-
pía y telorbitismo, y en 8 de ellos la cirugía de 
translocación orbitaria modifico el estrabismo 
hacia un patrón de esotropía. Diez pacientes 
presentaron desviación vertical, sin cambio lue-
go de la cirugía craneofacial.

Once pacientes con craneoestenosis (Apert 
y Crouzon) presentaron una disminución de la 
exotropía secundaria a la expansión sagital de 
la órbita. En este caso, hay una disminución 
de la divergencia orbitaria pre-operatoria. La 
esotropía y la desviación vertical no presenta-
ron modificaciones, especialmente en la mira-
da lateral.

La osteotomía orbitaria en monobloc despla-
za la parte anterior de la órbita y preserva el 
ápex (fig. 8).

La translocación orbitaria media en el te-
lorbitismo tiende a reducir la divergencia orbi-
taria, y en forma consecutiva la exotropía. En 
casos de esotropía preoperatoria, puede haber 
un incremento de la desviación horizontal. La 
cirugía orbitaria tiene muy poco efecto en las 
desviaciones verticales, como así también en 
las paresias de los músculos extraoculares y 
desbalances en lateroversiones.

Morax et al. (84) sugirió que la corrección 
temprana del estrabismo resulta en incremento 
de las posibilidades de visión binocular.

Captuo et al destaca la importancia de abor-
dar la cirugía por peritomía limbar en disostosis 
craneofacial (64).

Stager et al. (92) describe la técnica de la 
transposición nasal y anterior del oblicuo infe-
rior para el tratamiento de la elevación en aduc-

ción y la exciclotorsión con posición anormal 
de la cabeza. En su serie de 20 pacientes, pre-
sentan un caso de síndrome de Apert con au-
sencia del musculo recto inferior derecho y de 
ambos oblicuos superiores en el cual se reali-
zó una transposición anterior «extrema» de los 
oblicuos inferiores a 3 milímetros de la inser-
ción de los rectos medios. En el lado derecho 
hubo una hipocorrección debido a la retracción 
de las fibras temporales del oblicuo inferior 
derecho. La transposición anterior del oblicuo 
inferior derecho se repitió usando suturas per-
manentes de Mersilene y eliminando el patrón 
de «upshoot» en aducción.

Hussein & Stagger et. (93) al describen el di-
fícil manejo de los pacientes craneofaciales con 
ausencia de oblicuos superiores, ya que los me-
canismos de debilitamiento del oblicuo inferior 
no son completamente efectivos en el patrón en 
V y la elevación en aducción.

En el manejo de estos casos las técnicas em-
pleadas han sido: retroceso muscular, transpo-
sición anterior, miectomía, denervación y extir-
pación.

Los autores reportaron una serie de 9 pa-
cientes con ausencia unilateral o bilateral de 
los oblicuos superiores. Siete pacientes presen-
taron craneosinostosis, marcado síndrome en 
«V» y exotropía en la mirada hacia arriba. En 
la posición primaria de la mirada, el estrabismo 
más común fue la exotropía. Todos los pacien-
tes tenían marcada elevación en aducción.

Luego de la transposición nasal anterior del 
oblicuo superior, el patrón en «V» fue colap-
sado en 5 de 7 pacientes. Cuatro pacientes con 
ausencia bilateral de los oblicuos superiores 
requirieron cirugía de estrabismo adicional. 
Ninguno de estos pacientes tenía confirmación 
radiológica de la ausencia de los tendones, que 
fueron diagnosticados por la clínica y el test de 
tracción exagerada (94).

La transposición anterior nasal del oblicuo 
inferior convierte al musculo en un «anti-ele-
vador. En la mirada hacia abajo, el oblicuo in-
ferior esta inhibido neurológicamente y si los 
oblicuos superiores están ausentes, no hay ab-
ducción. De esta forma, la esotropía en la mira-
da hacia abajo puede persistir.
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Rattigan y Nischal (95) describen dos pa-
cientes con craneosinostosis sindrómica que 
nunca habían tenido cirugía de estrabismo y 
que presentaron fibrosis subconjuntival masiva 
en su primera cirugía de estrabismo. Ambos pa-
cientes habían tenido cirugía de avance fronto-
orbitario.

Fitzgerald et al. (83) evaluó un grupo de 
10 pacientes con síndromes de Apert, Pfeiffer 
o Crouzon para determinar el grado de avance 
ocular en la distracción en monobloc. El pro-
medio del avance del globo ocular fue de 3.67 
milímetros para el ojo derecho y de 3,89 para 
el ojo izquierdo. Aproximadamente, los globos 
oculares se desplazan anteriormente 2/5 de la 
distancia del avance oseo orbitario.

Tarczy- Hornoch et al. (96) evaluaron 25 pa-
cientes con sinostosis coronal unilateral.

Los hallazgos principales fueron que 56% de 
los pacientes (14 casos) presentaron ambliopía 
anisometrópica, y en 11 de ellos el error refrac-
tivo más importante fue en el lado contralate-
ral a la sinostosis. Se encontró la presencia de 
estrabismo en 9/14 pacientes con anisometro-
pía. Los pacientes tuvieron cirugía de avance 
fronto-orbital a una edad media de 11 meses, y 
se encontró que en los niños hispanos la cirugía 
se realizó a edades más tardías (rango de 8 a 30 
meses) en comparación con los niños no hispa-
nos (rango 4-13 meses). En un total de 18 ni-
ños hispanos, 13 de ellos presentaron ambliopía 
anisometrópica, en comparación a 1 de 7 niños 
no hispanos. La misma estadística se refleja en 
la edad al momento de la primera refracción, 27 
meses para pacientes hispanos y 9 meses para 
pacientes no hispanos.

IMAGEN ORBITARIA EN 
CRANEOSINOSTOSIS

En 1989, Romano (97) señalo que los mús-
culos extraoculares están raramente ausentes, 
basándose en el hecho de que en pacientes en 
los cuales se ha descrito ausencia de los mús-
culos extraoculares presentan ducciones signi-
ficativas. Su recomendación avala la clasifica-
ción de inserciones de músculos extraoculares 

ausentes hasta demostrar la presencia o ausen-
cia de los músculos por neuroimágenes orbi-
tarias.

En 1990, Fries et al sugirió que la imagen 
orbitaria preoperatoria en anomalías craneofa-
ciales sería importante para planear la cirugía 
en la cual se sospecha la ausencia de los mús-
culos extraoculares. Vestigios musculares re-
manentes, bandas fibrosas, y anomalías en las 
inserciones musculares juegan un rol muy im-
portante en el análisis de la motilidad ocular en 
pacientes con trastornos craneofaciales (54).

La elevación en aducción está asociada con 
la exciclo-rotación de las orbitas. Lehman (36) 
apoyo la importancia de la imagen orbitaria 
preoperatoria para la cirugía de estrabismo.

La imagen orbitaria es importante para ana-
lizar el tipo de estrabismo y los patrones de des-
viación incomitantes (39).

Tan et al. (98) realizaron un estudio retros-
pectivo sobre 40 pacientes con craneosinosto-
sis para determinar si la evidencia radiológica 
justifica la presencia de elevación en aducción. 
Un 63% de los pacientes presentaron este ras-
go. En diez pacientes con imágenes coronales 
capaces de determinar la ubicación de los mús-
culos extraoculares, se comprobó la presencia 
de exciclo-rotación.

Nischal (9) sugiere que la imagen orbitaria 
es útil en todos los casos de craneosinostosis, 
pero no siempre disponible. Los músculos ex-

Figura 9. British Journal of Ophthalmology, Gentileza 
del Dr. Vélez, Jules Stein Eye Institute, UCLA. Duccio-
nes y versiones en una paciente con craniosinostosis.
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traoculares pueden estar ausentes, en localiza-
ción anormal o ser estructuralmente anormales. 
En forma clínica esto se puede apreciar en la 
consistencia cartilaginosa e inelástica de los 
músculos extraoculares. Los autores describen 
que el nistagmo optoquinético vertical produ-
jo movimientos oculares oblicuos en aquellos 
pacientes que tenían confirmación de exciclo-
rotación por imagen orbitaria. En los pacientes 
con hiperfunción del oblicuo inferior sin tras-
tornos craneofaciales, el nistagmo optoquinéti-
co solo manifestó movimientos verticales.

Velez et al reporto un caso clínico donde la 
anomalía del patrón en V se descubrió a través 
de las imágenes orbitarias (99) (figs. 9 y 10).

Somani et al. (34) describe el ultrasonido 
en 3 D para evaluar la anatomía de los múscu-
los extraoculares previo a la cirugía de estra-
bismo. Las ventajas de esta técnica incluyen la 
ausencia de radiación y el acceso del equipo 
de ultrasonido como instrumento portátil en 
la sala de cirugía. Los autores analizaron un 
grupo de 7 pacientes con craneosinostosis y 
describen un 85% de especificidad y un 48% 
de sensibilidad en esta técnica. Una de las des-
ventajas de este reporte es que no pudieron 
analizar los músculos oblicuos debido a difi-
cultades técnicas.

Las hipótesis descriptas ayudan a compren-
der la función de los músculos extraoculares 

en craneosinostosis, pero no completamente. 
Ron y Daggi (39) perfectamente describen que 
la órbita es un espectador inocente en el creci-
miento patológico del cráneo en las craneosi-
nostosis.

El desafío quirúrgico del estrabismo en cra-
neosinostosis requiere del análisis de imágenes 
orbitarias de alta resolución para detectar alte-
raciones anatómicas de los músculos extraocu-
lares, como así también del avance de técnicas 
de reconstrucción craneofacial.
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