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UN GASO DE SINDROME DE WEYERS Y THIER
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RESUMEN ESPANOL: Se describe un caso de displasia dculo-verte-
bral, haciéndose hincapié en la homolateralidad de las lesiones mas
profundas.

La falta de resultados orientadores en la analitica practicada, unida a
la anamnesis hacen pensar en un mecanismo hereditario como probable
etiologia.

RESUME FRANCAIS: On décrit un cas de displasie oculo-vertébrale
de Weyers & Thier, en remarquant la hemolateralité des lésions plus pro-
fondes. L’anamnése et l'absence de résultats indicatifs dans les analyses
pratiquées parlent en faveur d'une transmission héréditaire.

ENGLISH SUMMARY: The authors present a case of oculo-vertebral
displasia (Weyers & Thier Syndrom), and emphasize 'the homolaterality of
the most important lesions. The negativity of the analyses plus the anam-
nesis make the authors think in a hereditary origin of the syndrom.
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El caso de la paciente que ocupa
esta comunicacién podemos incluir-
lo entre las displasias maxilo-facia-
ies, v dentro de ellas, en el complejo
sintoméatico descrito por WEYERS
y THIER (1958) como “Displasia
Oculo-vertebral”, y que presenta en-
tre los sintomas oculares microftal-
mia uni o bilateral, que puede llegar
hasta anoftalmos con o sin coloboma
palpebral., ¥ entre los sintomas ex-
traoculares hiperplasia del macizo
maxilar superior, hipoplasia del ma-
xilar inferior, malformaciones de los
pabellones auriculares, ¥y anomalias
vertebrales y costales (2, 4).

A partir de la fecha de su descrip-
cion han aparecido pocas comunica-
ciones sobre nuevos casos de este
sindrome, si bien algunog de los ca-
sos publicados como “anomalias del
primer arco branquial”, podrian in-
cluirse en el sindrome al que ahora
nos referimos.

HISTORIA CLINICA

Nifia S.D. N.,, de 8 meses, perte-
neciente a una fratria de tres. No
hay antecedentes familiares de inte-
rés en relacién con su malforma-
cién, salvo la presencia de una dis-
plasia auricular en uno de sus her-
manos. Madre sana, con serologia
luética negativa, y glucemia, uremia
v hemograma normales.

La gestacion fué normal. Durante
el embarazo la madre no refiere in-
fecciones, ni estuvo expuesta a ra-
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diacivnes ionizantes, ni recibié més
medicacién que algunas aspirinas y
vitaminas, Solo refiere que, al igual
que durante sus dos embarazos ante-
riores, 'tuvo un coriza alérgico con
frecuentes estornudos (en el caso
de Pastor Vallvé la madre padecié
un catarro estacional durante el em-
barazo). Se captaron movimientos
fetales desde el tercer mes del em-
barazo. A las 38 semanas de gesta-
cién hubo un parto espontdneo nor-
mal.

La nifia nacié con un peso de
2.350 g., una talla de 45 cm. ¥ un
p.c. de 33 cm. Prueba de Apgar 8/9.
Anoftalmia izquierda. IgM sérica al-
go aumentada (49 mg/100 ml). Du-
rante su estancia en la Seccién de
Neonatologia le aparecié una icteri-
cia fisiolégica, con un nivel maximo
de bilirrubina de 9 mg./100 ml. El
resto de la evolucién normal.

EXPLORACION OCULAR

En el lado derecho se aprecia un
canaliculo lacrimal inferior elonga-
do, con ectopia de la caruncula la-
crimalis, que arranca del parpado
inferior a mitad de trayecto del ca-
naliculo (fig. 1). FEIl globo ocular
(fig. 2) tiene una discreta microcér-
nea ( 10 mm.) con una opacidad
corneal, situada en el radio vertical
superior a 1 mm, del limbo. La pu-
pila estd desplazada hacia las XTI
horarias y todo el sector iridico si-
tuado entre la pupila y la raiz iridi-
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ca aparece displasico, retraido y
blanco, con una zona hiperpigmenta-
da en el reborde pupilar; esta zona
estd unida por detrds a la cristaloi-
des anterior y por delante se conti-
nua en forma de un cordén blanco
que se adhiere al albugo corneal. La
gonipscopia muestra un angulo de
filtracién normal. Tras dilatar la pu-
pila con atropina y fenilefrina, se
aprecia un fondo de ojo normal, La
nifa parece ver bien por este ojo.
En el lado izquierdo (fig. 3) hay
una anoftalmia, existiendo un pe-
queiio fondo de saco conjuntival en
el que no parece haber restos ocula-
res. Se extirpan para estudio anato-
mopatolégico dos muestras de teji-
do del fondo de saco conjuntival y
del fornix inferior que tras ser ana-
lizado fué informado como tejido
conjuntival normal. Las glandulas y
las vias lacrimales son normales,

EXPLORACION OSEA

Hipoplasia del maxilar inferior.
Multiples hemivértebras dorsales
lumbares y sacras (fi. 4)

EXPLORACION ORL

Pakellones auriculares de implan-
tacion maés baja de lo normal, con
ligera displasia del izquierdo.

EXPLORACION S.N.

Reflejos tendinosos y cuténeos
normales. Motilidad normal. Elec-
troencefalograma normal,

EXPLORACION CARDIORRES-
PIRATORIA

Auscultacién cardiorrespiratoria
normal. Electrocardiograma normal.
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EXPLORACIONES COMPLE-
MENTARIAS

Serologia toxopldsmica negativa.
Hemograma normal. Orina normal,
Cultivo de liquido cefalorraquideo
negativo.

EXPLORACION CROMOSOMICA

Cariotipo (cariotipados 5): No hay
anomalfas autosémicas ni gonosémi-
cas. Encontrada una sola linea ce-
lular normal. No existe mosaico.

DISCUSION

Creemos que el presente caso es
un sindrome tipico de Weyers vy
Thier, tan caracteristico que apenas
se aparta de la sintomatologia des-
crita por estos autores.

En él hemos de destacar los si-
guientes puntos:

1. La homolateralidad izquierda
de las lesiones mds pronunciadas:
ocu'ares (anoftalmos), vertebrales
(hemivértebras) y auriculares (dis-
p.as.a de pabellén).

2. La bilateralidad, aunque con
maliormaciones de menor grado, de
las alteraciones oculares y maxilares
(cartncula lacrimal ectépica, mi-
crognatia)

3. Por otra parte los estudios rea-
lizados para aclarar su etiologia fue-
ron poco afortunados. Destacamos,
como ya se ha hecho en casos ante-
riores el origen insular de los padres,
con el aislamiento relativo que esto
implica, lo cual nos inclina a pensar
en mecanismos hereditarios de tipo
antosémico recesivo.
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Fig. 1
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