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RESUMEN

El Síndrome de microftalmía de Lenz es una rara enfermedad descrita por Lenz en 1955 y pue-
de comprender anoftalmía o microftalmía, microcefalia, retraso mental, anomalías auricu-
lares, digitales, cardíacas, esqueléticas y urogenitales.

Presentamos a un paciente con microftalmía en ojo derecho y coloboma de coroides en el ojo
izquierdo. Junto a las manifestaciones oculares, presentaba malformaciones urológicas y
neurológicas compatibles con un síndrome de Lenz.

Efectuamos el diagnóstico diferencial con otros cuadros en los que las malformaciones ocula-
res se asocian a otras malformaciones sistémicas.

Palabras clave: Anoftalmía, microftalmía, Síndrome de Lenz. 

SUMMARY

Lenz microphthalmia syndrome is a rare X-linked recessive condition first described by Lenz
in 1955 and comprises of anophthalmia, microcephaly, mental retardation, external ear,
digital, cardiac, skeletal and urogenital anomalies. 

We present a patient with microphthalmia in right eye and coloboma in left eye.He also has
urogenital and neurological anomalies as a Lenz syndrome.

We made the differential diagnosis of those ocular malformations associated to systemic ano-
malies.
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CASO CLÍNICO



INTRODUCCIÓN

Las malformaciones oculares congénitas
son relativamente frecuentes, estimándose su
incidencia en 1,6 x 1.000 recién nacidos
vivos (1), siendo responsables del 4% de los
casos de ceguera (2). Aunque ocasionalmen-
te pueden presentarse de forma aislada, lo
más frecuente es que aparezcan asociadas a
otras malformaciones sistémicas (3).

La etiología de las malformaciones congé-
nitas permanece desconocida en el 60-70%
de los casos, en cambio la causa de las mal-
formaciones congénitas oculares puede
conocerse en más del 90% de los casos, sien-
do las de origen cromosómico (68%) las más
frecuentes (2).

Presentamos un caso de un varón con
microftalmía en un ojo y coloboma de coroi-
des en el ojo contralateral, asociadas a otras
malformaciones sistémicas y realizamos el
diagnóstico diferencial entre las posibles
entidades clínicas.

CASO CLÍNICO

Varón que ingresa en el Servicio de Pedia-
tría procedente de paritorios, con diagnóstico
inicial de retraso de crecimiento intrauterino.
Gestación de 38 semanas. No tóxicos ni
medicamentos durante el embarazo. Serolo-
gía negativa para toxoplasma, rubeola,
VDRL, VIH y hepatitis A. Apgar 9/10.

Exploración al ingreso en Pediatría:
— Peso: 2.150 gr (P 10-25%).
— Talla: 41,5 cm (P 10%).
— Perímetro cefálico: 28,7 cm (P inferior

a 10%).

— Inspección ocular primaria: blefarofi-
mosis con microftalmía del ojo derecho.

— Retrognatia y orejas de implantación
baja.

— No se detectaron otras malformacio-
nes evidentes y el resto de la exploración fue
normal.

Exploración oftalmológica en período
neonatal: mostró una microftalmía en el ojo
derecho y un coloboma de coroides y retina
en el ojo izquierdo con afectación macular

TAC cerebral y ocular: se apreció una
diferencia de tamaño de 2 mm entre ambos
globos oculares, siendo las pirámides orbita-
rias simétricas y sin apreciarse ocupación de
la grasa retrocular ni lesiones cerebrales.

La ecografía renal, practicada al mes de
vida no evidenció el riñón izquierdo, apre-
ciándose una estructura que podría corres-
ponder a parénquima renal en hipogastrio.
Por dicho motivo se practicó una urografía
intravenosa que evidenció un riñón izquierdo
hipoplásico y ectópico en la región pélvica.

No se encontraron alteraciones cardíacas.
Se realizó estudio citogenético que fue

normal (46 XY). 
A los 6 meses se le advirtió un retraso psi-

co-motor, encontrándose en la exploración
neurológica una hipertonía en miembros
inferiores con hiperreflexia osteotendinosa.

Ante dicho cuadro el paciente fue diag-
nosticado como síndrome de Lenz.

DISCUSIÓN

El síndrome microftalmía/anoftalmía aso-
ciado a otras malformaciones fue descrito
por Lenz en 1955 (5). Se trata de un cuadro
extremadamente raro que se expresa de for-
ma completa exclusivamente en los varones,
pero que algunas hembras heterozigóticas
pueden presentar alguno de los síntomas que
se asocian a este proceso. Ha recibido distin-
tos nombres como síndrome de Lenz, Dis-
plasia de Lenz, MAA y síndrome dismorfo-
genético de Lenz y se caracteriza por la aso-
ciación de malformaciones oculares como:

— Microftalmía.
— Anoftalmía.
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Fig. 1:
Microftalmía.



— Blefaroptosis.
— Coloboma de papilas, coroides cuerpo

ciliar e iris.
Junto a manifestaciones en:
— Miembros: polidactilia (dobles pulga-

res), sindactilia, clinodactilia.
— Neurológicas: retraso mental, diplegia

espástica.
— Craneales: microcefalia. 
— Boca: hendidura labial o palatina. 
— Dentales: agenesia de incisivos supe-

riores, irregularidad de los incisivos inferio-
res, apiñamiento dental. 

— Auditivas: hipoacusia, alteración en la
implantación de las orejas.

— Esqueléticas: hombros estrechos, hom-
bros caídos, clavículas mal desarrolladas,
cifoescoliosis, lordosis lumbar exagerada.

— Tórax: tórax alargado.
— Cardíacas: valvulopatía aórtica.
— Crecimiento: retraso de crecimiento.
— Génito-urinarias: hipospadias, criptor-

quidia, aplasia/hipoplasia renal, hidrouréter.
— Gastro-intestinales: ano imperforado. 
La herencia es ligada al cromosoma X y

de transmisión recesiva.
Tras la descripción original de Lenz han

sido múltiples los casos que de forma espo-
rádica o entre varios miembros de una misma
familia han sido presentados (6-19).

Las manifestaciones clínicas en cada caso
son variables, pero todos ellos presentan alte-
raciones oculares junto a anomalías esquelé-
ticas, neurológicas y urogenitales, todas ellas
presentes en nuestro caso.

DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

Ante una microftalmía/anoftalmía o colo-
boma de coroides asociada a otras malforma-
ciones sistémicas, hay que plantearse el diag-
nóstico diferencial con diferentes entidades
clínicas:

Síndromes Monogénicos

— Hipolasia dérmica facial o síndrome
de Goltz (20,21): en la que junto a malfor-
maciones oculares y esqueléticas, las altera-

ciones características que aparecen en prácti-
camente el 100% de los casos son unas lesio-
nes cutáneas consistentes máculas atróficas,
rosáceas, asimétricas presentes al nacimiento
y papilomas en las zonas de unión cutáneo-
mucosas.
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Fig. 2: Riñón
izquierdo
hipoplásico
(ecografía). 

Fig. 3: Riñón
hipoplásico
pélvico
(urografía).



— Síndrome Branchio-Óculo-Facial (22),
de herencia autosómica dominante y en la
que además de alteraciones oculares y facia-
les similares a las del síndrome de Lenz, apa-
recen lesiones cutáneas aplásicas o heman-
giomatosas de localización cervical junto a
malformaciones cardíacas.

— Síndrome de Meckel Gruber: que jun-
to a la microftalmía presenta encefalocele,
polidactilia, alteraciones renales y cardíacas
como defecto septal atrial, defecto septal
ventricular y persistencia de ductus arterioso.

— Síndrome de Walker-Warburg: con
una triada característica. Malformaciones
oculares, distrofia muscular y alteraciones
cerebelosas

Síndromes cromosómicos

— Trisomia 13: que se caracteriza por
presentar malformaciones oculares junto
microcefalia, alteraciones labiales y palati-
nas, hexadactilia (80%) de los casos y multi-
quistosis renal (24,25). 

Las manifestaciones oculares están pre-
sentes en casi todos los casos (26) mostrando
habitualmente displasia retiniana (27) y oca-
sionalmente presencia de cartílago intraocu-
lar (28).

— Triploidia: en la que predomina como
malformación ocular el coloboma coriorreti-
nano, pudiendo presentarse además altera-
ciones en el ángulo, cataratas y persistencia
de la túnica vasculosa lentis. Junto a estas
alteraciones aparecen manifestaciones cere-
brales (meningocele), sindactilia, genitales
ambiguos y alteraciones faciales (24). 

— Sindrome del Ojo de Gato: fue descri-
to en 1965 por Schachenmann (29) y es debi-
do a la presencia de un pequeño cromosoma
extra. Se trata de una tetrasomia parcial del
cromosoma 22 (30) y se caracteriza por colo-
boma ocular o microftalmía, facies caracte-
rística con hipertelorismo, malformación de
los pabellones auriculares, malformaciones
cardiacas, atresia anal y retraso mental ligero.

Síndromes de causa desconocida

— Síndrome Charge: es el acrónimo de
(Coloboma, Heart congenital disease, Atre-

sia choanal, Retarded growth and mental
retardation,Genital anomalies, Ear anoma-
lies an deafness). 

Finalmente presentamos una lista de otras
situaciones en que puede aparecer microftal-
mía, asociada a malformaciones cardíacas:
(rubeola, fenilcetonuria, trisomia parcial 10 q,
triploidia, trisomia 9, 13 q –, 18 q –, Goldenhar,
Fanconi, Meckel Gruber, Trisomia 4 p,
Pallister Hall). 
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