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Introduccion

En 1986, Ohdo et al informaron sobre tres
nifos, dos mujeres (hermanas) y un varén no
vinculado, que presentaban retardo mental, ble-
farofimosis, ptosis, dientes hipoplasicos y defec-
tos cardiacos congénitos. Desde entonces,
so6lo escasas comunicaciones notificaron cua-
dros con iguales caracteristicas.'

Con posterioridad, se publicaron otras con-
diciones con similares hallazgos: el sindrome de
Young-Simpson, el sindrome de Maat-Kievit-
Brunner y el sindrome de blefarofimosis-retar-
do mental tipo Verloes.?5 En la actualidad, no
existe la identificacion de los defectos molecu-
lares subyacentes en estas entidades; en con-
secuencia, su diagndstico se basa exclusiva-
mente en los hallazgos fenotipicos.5”

El sindrome de Ohdo es un sindrome de
retardo mental con malformaciones congénitas
multiples de etiologia génicay posible patron de
herencia autosémico recesivo, Catalogo McKu-
sick *249620.

Objetivo

Definir el espectro clinico del sindrome de
Ohdo e introducir esta entidad entre los diagnos-
ticos diferenciales frente a un nifio con retardo men-
tal y blefarofimosis, epicantus inversus y ptosis.

Caso l. Varon de 4 aios, hijo de padres sa-
nos, No consanguineos, con retardo de crecimien-
to intrauterino, parto por cesarea a las 37 se-
manas por presentacion podalica, Apgar 8/10;
requiere sonda nasogastrica durante 13 dias.

Presento retraso en el desarrollo psicomo-
tor, con hipotonia generalizada durante el pri-
mer ano de vida. A los 4 afos aun no tiene mar-
cha independiente, ni lenguaje oral. Su con-
tacto social es pobre, actitudes perseverativas,
estereotipias manuales e intereses restringidos,
cuadro conductual compatible con trastorno ge-
neralizado del desarrollo, espectro autista.

Fenotipo: perimetro cefalico 33 cm (-3 DE);
talla 44,5 cm (-3 DE); peso 2240 g (-3 DE).

Carachata, hendiduras palpebrales mongo-
loides, pequefias, con blefarofimosis y epican-
tus. Puente nasal ancho y deprimido, con pun-
ta redonda, base ancha y columela triangular,
gruesa.Boca con comisuras hacia abajo, labios
finos. Surco sublabial, malares chatos. Orejas
simples, bajas, con rotacién posterior y hélix des-
plegado. Pie bot (Figuras 1y 2).

Estudios complementarios

Resonancia magnética de cerebro: atrofia cen-
tral con hipoplasia de cuerpo calloso

Cariotipo de alta resolucion: 46, XY, normal

Andlisis neurometabdlicos: Sangre: aminoaci-
dos, acido lactico, amonio, creatininfosfoquinasa,
acilcarnitinas; orina: acidos organico y succi-
nilpurinas; liquido cefalorraquideo, todos nor-
males

Potenciales evocados auditivos de tronco: laten-
cias prolongadas

Figura 1. Blefarofimosis, ptosis y epicantus inversus.
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Figura 2. Displasia auricular.
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Figura 3.
Blefarofimosis,
ptosis y epicantus
inversus.

Figura 4.

Displasia auricular.
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Examen ocular: Fondo de ojo: hipoplasia de ner-
vio optico; astigmatismo midpico

Potenciales evocados visuales normales

Caso ll. Vardén de 5 afios y 6 meses, pro-
ducto de la primera gesta; padres sanos, no con-
sanguineos, con retardo de crecimiento intrau-
terino y oligoamnios. Parto por cesarea a las
36 semanas de embarazo, Apgar 6/9. Sindrome
de dificultad respiratoria con requerimiento de
asistencia respiratoria mecanica por 48 horas.
Mala actitud alimentaria hasta la fecha, reflujo
gastroesofagico e hipotonia generalizada, retra-
so en el desarrollo psicomotor, pobre sostén
cefalico, escaso contacto visual y auditivo.

Fenotipo: perimetro cefalico 31 cm (-2 DE);
talla41 cm (-4 DE); peso 2300 g (percentil 3/10).

Braquicefalia, remolino central, cara chata,
hendiduras palpebrales mongoloides, con ble-
farofimosis y epicantus. Puente nasal ancho y
deprimido, con punta redonda, base anchay co-
lumela triangular, gruesa.

Boca pequefia, surco sublabial, paladar al-
to. Malares chatos. Orejas bajas, con rotacién
posterior, simples con hélix desplegado, antihé-
lix grueso, lébulo anterior carnoso. Cuello cor-
to, manos con dedos ahusados, pulgar proxi-

mal, uias pequenas, hipoplasia de falanges me-
dias de quintos dedos y distales de segundo, ter-
cero, cuarto y quinto dedos.

Pies con separacién amplia entre el prime-
ro y segundo ortejo. Sindactilia entre el segun-
doy tercer ortejo. Fosita pilonidal (Figuras 3y 4).

Estudios complementarios

Resonancia magnética de cerebro: atrofia cor-
tical, con mega cisterna magna

Ecocardiograma: comunicacion interauricular ti-
po ostium secundum

Ecografia renal normal

Cariotipo con alta resolucion: 46, XY normal
Examen ocular con fondo de 0jo normal
Electrorretinograma: normal

Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral:
signo de compromiso auditivo bilateral, perifé-
rico compatible con trastorno neurosensorial.

Potenciales evocados visuales: lentificacion
de la conduccién visual bilateral de origen sub-
cortical

Seriada esofagogastroduodenal: reflujo nasal y
gastroduodenal

Discusion

La asociacién de blefarofimosis con epican-
tusinversus y ptosis palpebral es reconocida ha-
bitualmente como una entidad benigna, con
patrén de herencia autosémica dominante.
Cuando esta caracteristica se asocia con re-
tardo mental y otras dismorfias, es preciso con-
siderar otros diagndsticos, como sindrome de
Ohdo, sindrome de Young-Simpson, sindrome
de Verloes y sindrome de Maat-Kievit-Brun-
ner, asi como también entidades de etiologia
cromosomica, como la delecion distal del bra-
20 corto del cromosoma 3.

En funcién del fenotipo, se interpreta el cua-
dro clinico de los nifios como sindrome de Ohdo.
En la Tabla, se presentan las caracteristicas
comparadas con los probandos.

Comentarios y conclusiones

La asociacion blefarofimosis/ptosis/epican-
tus inversus se puede presentar en diversas con-
diciones y puede aparecer en forma aislada o
como parte de sindromes malformativos multi-
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ples, como aneuploidias, craneosinostosis, dis-
plasias ectodérmicas y esqueléticas, y otros sin-
dromes de causas desconocidas. Muchos de
estos sindromes provocan trastornos del de-
sarrollo y anomalias estructurales y malforma-
ciones que contribuyen al reconocimiento diag-
nostico especifico.® Sin embargo, hasta la fecha,
se han publicado escasas comunicaciones so-
bre estos cuadros, por lo que es necesario pun-
tualizar los hallazgos fenotipicos que permitiran
su mejor identificacion.

El sindrome de Ohdo debe ser incluido den-
tro de las entidades que asocian el retraso men-
tal con malformaciones congénitas multiples,
mas especificamente al grupo de entidades de-
nominadas sindromes de blefarofimosis y retar-
do mental.

Consideramos importante comunicar es-
tos dos nuevos casos, ya que ellos permiten
repasar las caracteristicas clinicas y el com-
promiso conductual en esta entidad, e incluir a
este sindrome entre los diagndsticos diferencia-
les frente a un nifo con retraso mental asocia-
do a este patron de malformaciones, compro-
miso conductual, hipotonia y trastornos alimen-
tarios tempranos.
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Tabla. Caracteristicas comparadas

Sindrome de Ohdo

Casol

Casolll

Baja talla prenatal
Microcefalia
Agenesia/hipoplasia de cuerpo calloso
Occipucio plano

Orejas displasicas
Orejas bajas/rotadas
Sordera

Microftalmia

Defectos de la vision
Blefarofimosis
Epicantus

Puente nasal deprimido
Base ancha
Micrognatia
Microstomia

Labios finos

Paladar alto/hendido
Cifosis

Escoliosis

Cardiopatia congénita
Clinodactilia
Malformacién de miembros inferiores
Hipotonia muscular
Retardo mental
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