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Resumen

La ciclopia es una malformaciéon congénita rara e incompatible con la vida, caracterizada por la presencia de un solo ojo en posicién
central, secundaria a holoprosencefalia alobar. La ciclopia es de etiologia heterogénea, con una prevalencia de 1,05 en 100.000
nacimientos. Presentamos un caso de ciclopia con sinoftalmia en un feto de 27 semanas.
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Abstract

Cyclopia is a rare congenital malformation that is non-compatible with life, it is characterized by the presence of a single eye in a central
position secondary to alobar holoporsencephaly. The cyclopia is of heterogeneous etiology and has a prevalence of 1,05 per 100.000
births. We report a case of cyclopia with synophthalmia in a fetus at 27 weeks.
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Introduccion:

La ciclopia es una malformaciéon congénita mayor, producto de una secuencia que se inicia con un defecto en la divisién del cerebro
anterior que conlleva a holoprosencefalia alobar y la fusién de los ojos resultando en un ojo central. Se caracteriza por presentar una
sola 6rbita que contiene la estructura ocular, ademas puede haber al mismo tiempo una estructura cilindrica que se denomina proboscis,
y usualmente se ubica por encima de la 6rbita 1,2

La prevalencia de esta malformacién se ha estimado en 1,05 por 100.000 nacimientos incluidos los mortinatos, siendo mas frecuente en
fetos de sexo femenino.3

Las formas mas severas de la holoprosencefalia resultan en severas deformaciones faciales. Estas anomalias incluyen la ciclopia, la
etmocefalia, cebocefalia y labio fisurado central. La ciclopia es el fenotipo mas severo de la holoprosencefalia, la cual puede dividirse en
alobar, donde se incluye la ciclopia, en semilobar y lobar (Tabla 1).1 Nosotros reportamos un caso de holoprosencefalia con ciclopia con
sinoftalmia

Reporte de caso

Se presenta un paciente con ciclopia, hijo de padres no consanguineos, madre de 23 afos, padre de 27 afos. Es el producto del cuarto
embarazo, de madre con antecedente de dos abortos espontaneos y un embarazo sin complicaciones. La madre consulta a nuestra
institucion por obito fetal con diagndstico prenatal del segundo trimestre de gestacion de restriccion del crecimiento intrauterino,
holoprosencefalia alobar y ciclopia. Al nacimiento se encuentra feto de sexo femenino de 27 semanas de gestacion, peso de 300
gramos, talla de 28cm y perimetro cefalico de 18cm. Al examen fisico se encuentra ciclopia, sinoftalmia y sindactila de las falanges
proximales de los dedos tercero y cuarto y de los artejos proximales segundo al cuarto (Figura 1y 2). Al nacimento se toma muestra para
cariotipo la cual fue normal (46, XX). Los padres autorizan la autopsia donde se encuentra holoprosencefalia alobar con talamos
fusionados.

Tipo de

. Caracteristicas morfologicas
holoprosencefalia

Alobar Un soclo lobulo cerebral, el prosencéfalo, con un
ventriculo dnico y los talamos fusionados.

Dos hemisferios cerebrales parcialmente separados
Semilobar por una fisura posterior, y unidos anteriomrmente
observandose en forma de herradura, con un
ventriculo dnico y talamos fusionados.

Con dos hemisferos, dos ventriculos, dos talamos
Lobar pero con defectos en la linea media como
anormalidades del cuerpo calloso, septum
pelucidum o bulbos olfatorios.

Tabla 1. Clasificacién de la holoprosencefalia



Figura 2. Feto con ciclopia con sinoftalmia, ndtese la presencia
de dos iris en una sola érbita .

Figura 1. Aspecto general de feto de 27 semanas con ciclopla con
sinoftalmia .

Discusion

Las anomalias craneofaciales mas frecuentemente asociadas a la holoprosencefalia son las anomalias genitales (24%), polidactilia
postaxial (8%), defectos vertebrales (5%), defectos por reduccion de las extremidades (4%), y la transposicion de los grandes vasos
(4%).40tras anomalias encontradas incluyen la sinoftalmia (presencia de dos eyeballs) y microftalmia.5

Los mecanismos de la patogenia de la ciclopia no son claros, y la etiologia de la ciclopia se considera heterogénea debido a que se han
relacionado agentes ambientales, teratogénicos, cromosomicos y monogénicos.6 El factor teratogénico mas importante es la diabetes
que aumenta el riesgo en 200 veces; otros factores son la infeccion por citomegalovirus, el consumo de etanol y salicilatos en el primer
trimestre.7,8 Un numero de genes han sido asociados a holoprosencefalia y ciclopia, se incluyen Sonic Hedgehog
(SHH),9,10 ZIC2,11S1X3,12 TGIF,13 y otros.14

Entre las alteraciones cromosémicas relacionadas con ciclopia, la trisomia 13 es la mas frecuente,15 la cual fue descartada en nuestro
paciente por cariotipo convencional. Otras alteraciones asociadas a la holoprosencefalia son la trisomia 18, la triploidia, la delecion 7q, la
delecion 18p vy la trisomia parcial 3p5,11.16,17

La busqueda de la etiologia de la holoprosencefalia en los pacientes es necesaria para una asesoria genética, que debe de incluir un
cariotipo de alta resolucion, estudios para diabetes, infecciones perinatales y estudios moleculares que incluyan mutaciones para al
menos SHH, ZIC2, SIX3 y TGIF, estos ultimos no estudiados en nuestro paciente. Recientemente Pineda-Alvarez y colaboradores
(2010) recomendaron un algoritmo de estudio genético en holoprosencefalia.18
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