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El sindrome de KEARNS SAYRE se ha reportado
en la literatura, como una enfermedad rara y carac-
terizada entre otras cosas por: PTOSIS PALPE—
BRAL, RETINOPATEA PIGMENTOSA Y OF-
TALMOPLEJIA EXTERNA.

El propédsito de esta comunicacion es el de dar a
conocer un caso de MIOPATIA OCULO FASCIO
DESCENDENTE, detectado en este centro hospi-
talario.

INFORME DEL CASO:

Anamnesis: Masculino, de 12 afios de edad, proce-
dente de Flores, Depto. de Comayagua, con histo-
ria de un afio y medio de evolucién caracterizada
por Ptosis Palpebral gradualmente progresiva, ini-
cialmente derecha luego bilateral, sin otra sintoma-
tologia agregada. A los seis meses se le agrega vision
borrosa y cansancio prematuro al ejercicio. A los
nueve meses, cefalea, motilidad ocular disminuida
en un 800/0, Ptosis Bilateral marcada y debilidad
de la musculatura facial. A los trece meses se de-
termina que su enfermedad tiene tendencia a la
diseminacion y a los 18 meses, Miopatia progresiva
con toma de escapulas y debilidad de los muasculos
de la cintura pélvica, Proptosis y disfonia.

(*) Neurdlogo Infantil de la Sala de Neurocirugia Pedia-
trica Hospital Materno Infantil.

{*) Médico Interno de la Sala de Neurocirugia Pediatrica
Hospital Materno Infantil.

EXAMEN FIiSICO:

Peso: 24.5 Kilos (P1:39), Talla: 1.32 Metros
(TI: 1.48) PC:52 cms. PA: 100/60 FC: 88/Minuto
FR: 24/Minuto.

Cooperador, consciente, bien orientado, Ptosis
Palpebral marcada, enlentecimiento del pensamien-
to. Exploracion fisica general no contribuyente.

Neuroldgico: Oftalmoplejia Externa, Isocoria Nor-
moreactiva, Trastornos visuales (Reduccién del
campo visual y disminucién de la agudeza visual)
fondo de ojo normal. Paresia bilateral del VII par
craneal, sensibilidad normal, no ataxia cerebelosa.
No signos de hipertension endocraneana, Babinski
Bilateral. (Ver Fig. No. 1y 2).

LABORATORIO Y GABINETE.

5/x/83  : Rx créneo: Normal. 11/x/83 :EEG:
Actividad Epiloptégena Focal Izquierda
13/1/84 :NVG: Normal 3/111/84 : EMG: Patron
Miopatico 13/111/84 : Prueba de Tension Negativa
14/111/84 :Rx orbitas: Agujeros opticos: Normales
21/111/84 :EMG Control: Cambios Miopéticos en
deltoides y orbicular de los parpados.
Interpretada como tendencia a la diseminacion.
28/111/85 : Biopsia Deltoides: Cambios Miopaticos.
1/V111/85:LDH normal.
LCR: Proteinas aumentadas a 52 Mg.
o/o.
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Hematoloégico: Ht 42, Hb 14, L 8.700,
N. 66, E 2 lin. 32, VES 770/0. General
Orina: Normal General Heces: Normal

2/V111/85 : EKG Trastorno de Conduccién de Ra-
ma Derecha en V3R

Figura No. 2 Face caracteristica

EVOLUCION:

Su cuadro, desde el inicio se ha caracterizado por
ser progresivo, gradual, cronico, por el cual ha teni-
do tres ingresos hospitalarios siendo estudiado por:
Miastenia, Gravia, tumor del tallo cerebral. Para-
lisis Bulbar y Miopatia progresiva de Mdusculos
Extraoculares.

Descartandose los tres primeros por Clinica y La-
boratorio, y el Gltimo por el compromiso de otros
musculos de la economia.

DISCUSION:

El SINDROME DE KEARNS SAYRE (Oftalmo-
plejia Plus) o Miopatia Oculo-Fascio-Descendente
se caracteriza por el cuadro gradual y progresivo
de alteraciones musculares manifestadas por:
Ptosis Palpebral Progresiva, Oftalmoplejia Externa
y cambios Laboratoriales y de Gabinete especifi-
COs.

Descrito inicialmente como oftalmoplejia Progre-
siva Externa (OPE) en 1951 por Kiloh y Nevia,
es un trastorno relativamente aislado, aunque
asociado ocasionalmente a Miopatias en otros
sitios. Recientemente la OPE, ha sido asociada a
una variedad de anomalias neurolégicas.

Encontramos en los pacientes que padecen de este
sindrome, en términos generales: Trastorno de la
musculatura de las extremidades, debilidad farin-
gea (Disfonia, Disfagia), Neuropatia Periférica,
Ataxia rebelar, Espasticidad, Sordera, Atrofia
optica, Demencia y afectacion de: Corazon, Glan-
dula Endocrinas, Piel, Esqueleto y Ojo.

La OPE puede ocurrir como una constante o va-
riable de un sin nimero de Sindromes, siendo por
lo tanto la clinica y el laboratorio variable, hasta
cierto grado.

De la bibliografia consultada, por cierto muy poca,
se ha reportado hasta la fecha un nimero pobre de
casos, entre los cuales analizamos sus hallazgos cli-
nicos y de laboratorio, reportando los siguientes
hallazgos mas frecuentes y comparandolos con
los encontrados en nuestro paciente:
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HALLAZGOS POSITIVIDAD EN EL PACIENTE males en musculo, SNC, y glandulas Sudoriparas de
ESTUDIADO la piel.

Ptosis y Oftalmoplejia * Desde el punto de vista clinico, esto se manifiesta

Atrofia Optica - por debilidad muscular, a cualquier edad, y que

Defectos Cardiacos "Conduccion” empeora 0 se desencadena por el sobre esfuerzo,

Pérdida Auditiva - al poner a prueba la capacidad metabdlica de la

Anomalia Vestibular - Mitocondria.

Disfonia, Disfagia +

Debilidad Facial + Los hallazgos histolégicos y Sistémicos se supone

Lengua pequefia — son fendmenos secundarios o las disfunciones bio-

Elevacion Proteinas LCR + quimicas. El trastorno por tanto no esta ligado al

EEG Anormal + tejido muscular sino que es més generalizado y

Debilidad Proximal de Extremidades + por eso se tiende en la actualidad a hablar mas de

Proptosis + Encefalopatias mitocondriales.

Degeneracion Pigmentarias de la Retina - . ) .

Ataxia Cerebelar - El ejemplo mas patente de alteraciones Mitocon-

Cambios atroficos en la biopsia de musculo ocular + driales en musculos y SNC es el Sindrome Kearns

Hallazgo miopatico en la Electromiografia

Hallazgos miopaticos en la biopsia muscular de
Extremidades +
Debilidad simétrica distal y pérdida sensorial -
Disminucion de la velocidad de conduccion nerviosa -

Signos del tracto Cortico-Espinal +
Cambios Mentales Organicos _
Baja Estatura +

Disminucién de la excrecion de esteroides No se estudio
Historia Familiar ~
Anomalias Espinales —
Respuesta Pupilar Anormal (Unilateral) -

Se manifiesta entonces como lo reporta la literatu-
ra mundial como Oftalmoplejia Externa Progresi-
va, Miopatia que progresa en forma descendente de
la cabeza hacia abajo y que tiene predominio pro-
ximal y Cardiopatia que se manifiesta por blogueo
de rama y aumento de proteinas del liquido LCR.

La Miopatia Oculo Fascio Descendente, en la ac-
tualidad esta agrupada en lo que se denomina Mio-
patfas Mitocondriales. Estos problemas han sido
documentados a raiz de las investigaciones con el
microscopio electrénico, y las funciones y aspectos
de la Mitocondria.

Las alteraciones MorfolGgicas se refieren al tamafio,
numero, orientacion andémala de sus crestas y par-
ticulas de inclusién en su interior. Por otro lado,
la Mitocondria interviene directamente en la pro-
duccion de energia para la célula; obviamente una
alteracion de la Mitocondria traerd como conse-
cuencia afeccién energética. En el Sindrome de
Keams Sayre se ha encontrado Mitocondrias anor-

Sayre; ademas, de otros como el Sindrome de Al-
pers, enfermedad de Menkes, Sindrome Cerebro
hepatorenal, enfermedad de Canavan, etc.

Aunque estas enfermedades no son muy frecuen-
tes, es obligatorio pensar en ellas, pues no tienen
ningln tratamiento y deben diferenciarse de ague-
llas muy semejantes clinicamente como Miastenia
Gravis y la Distrofia de los Musculos Extra Ocula-
res que tienen un mejor prondstico.
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