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RESUMEN

Elsindrome de Weill-Marchesani es una rara enfer-
medad que afecta el tejido conjuntivo, su herencia
puede ser autosémica dominante o recesiva. Fue des-
crito por primera vez en 1932 2.

Las manifestaciones sistémicas de estos pacientes
incluyen estatura corta, braquidactilia con rigidez
articular, en ocasiones retraso mental2.

Las alteraciones del sistema visual incluyen ectopia
Lentis bilateral e inferior, microesferofaquia, miopia
lenticular progresiva, glaucoma por cierre angular por
dislocacién del cristalino haciala cAmara anterior2.

Presentamos un caso de un masculino de 4.8 afios
de edad que acude por disminucién de la agudeza
visual cercana de forma progresiva, con braquidacti-
lia, braquimorfia, baja estaturay subluxacion bilateral

de cristalinosZ2.

SUMMARY

The Weill -Marchesani Syndrome, is a rare pathology
that affects the connective system, the inheritances
could be dominant or recessive. It was describe in
1932.

The systemic manifestations of these patients are
short stature, brachydactiliti, with articular rigid,
poor mental development in some cases.

The visual alterations include ectopia lentis, sphe-
rophakia, lenticular progressive myopia, second
glaucoma.

We present clinic case in a 4.8 years old patient, with
low and progressive near vision, short stature, brachy-

dactiliti, ectopia lentis and spherophakia.

INTRODUCCION

Elsindrome de Weill-Marchesani es una rara enfer-
medad que afecta el tejido conectivo. Esta rara afeccion
se presenta en ambos sexos por igual, su herencia
puede ser tanto dominante como recesiva. Se carac-
teriza por ser opuesto al sindrome de Marfan, los
pacientes presentan un biotipo con baja estatura,
extremidades cortas y rigidez articular. En cuanto a
sus manifestaciones oftalmolégicas incluyen microes-
ferofaquia, miopia alta de origen cristaliniano y a lo
largo de subida puede luxarse hacia la cimara ante-
riory producir un glaucoma secundario por bloqueo
pupilar2.

Presentamos un caso de un masculino de 4.8 afios
de edad, sin antecedentes mérbidos conocidos, quien
viene a la consulta por presentar disminucion de la
agudeza visual, mas acentuada la visién cercana, de
forma progresiva. A la exploracion fisica el paciente
presenta talla baja, braquimorfia, braquidactilia, dientes

mal alineados.

Sus manifestaciones offalmologi-
cas incluyen microesterofaquia,
miopia alla de origen cristaliniano

y a lo largo de subida puede
luxarse hacia la cadmara anterior
Y producir un glaucoma
secundario por blogueo puplilar.




En cuanto a la evaluacion oftalmolégica, presenta
una agudeza visual corregida de 20 / 50, con una
refraccion de -3.00-8.00160, en ojo derechoy de
-1.75-"7.00180. Su motilidad extrinseca e intrinseca
conservadas. En la Biomicroscopia se evidencia (con
midriasis medicamentosa), una subluxacién bilateral
del cristalino, temporal superior en el ojo derecho y
nasal inferior en el ojo izquierdo, de aproximadamente
un 80% de luxacién. La tonometria corregida fue
de 14mmhg en ojo derecho y de 12 mmhg en ojo
izquierdo, con una Paquimetria de 550y 545 micras
respectivamente. Se realiza Gonioscopia encontrando
un angulo abierto en los 360 grados. En la Fundos-
copia no evidenciamos alteracién.

Se realizan analiticas, radiografias de térax, craneo
y extremidades, ademas de ecocardiograma como
preparacién para la cirugia de cataratas, asi como
también en busca de otras anomalias esqueléticas.
Se interconsulta con los departamentos de cardiolo-
gia, neumologia, quienes no encontraron alteracion
alguna. El paciente es evaluado por el departamento
de genética médica del Hospital Infantil Dr. Robert
Read Cabral, quienes corroboran nuestro diagnéstico
por los hallazgos fisicos del paciente.

Se realizan ecografias modos A+B, obteniendo los

siguientes resultados:

OD: Al:20.21 mm.

K1: 46.17 dpt x 176°/ K2: 47.47 dpt x 86°
ACD: 3.34 mm.

K1: 44.64 dpt x 143°/ K2: 47.90 dpt x 53°
ACD: 3.39 mm.

Se realiza extraccién intracapsular de cataratas con
colocacién de lentes intraoculares de cimara anterior,
en ojo derecho +27.00y en el ojo izquierdo +24..00,
con sus respectivas iridectomias en ambos ojos.

Actualmente el paciente se encuentra con su mejor
agudeza visual corregida 20/20 en el ojo derecho
con una correccion de +1.25-1.50180° y en el ojo
izquierdo 20/30 con una refraccién de +1.50-
1.75160°, con su adicién de +3.00para un Jaeguer de
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+I1.00, con una microscopia especular de 2013y 1970
células por micras respectivamente, el paciente tiene
seguimiento ademas por los departamentos de retina

y glaucoma.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Existen diferentes patologias que tienen en comun la
ectopia Lentis dentro de los cuales podemos citar
Sindrome de Marfan (con morfologia diferente),
Homocistinuria (lo diferenciamos porla presenciade
Homocisteina en orina), Hiprelisinemia (presenta
niveles elevados de Lisina), Deficiencia de oxidasa de
sulfitos (defectos en el metabolismo del azufre),
Ectopia Lentis Familiar( mas de un miembro de la

familia con ectopia Lentis in otra alteracién) 4.

DISCUSION

En el sindrome de Weill-Marchesani la microesfero-
faquia se desarrolla de forma postnatal y los cambios
posteriores en la forma del cristalino afectan las fibras
cristalinianas e inducen degeneracién hialoidea. Los
ligamentos Zonulares se observan elongados en los
360°, esto explica que el cristalino se mantiene en su
forma de reposo y se desplaza libremente en la camara
posterior e inclusive en midriasis media puede pasar
ala camara anterior y provocar un bloqueo pupilar
inverso. Clinicamente todos los ligamentos Zonulares
estan presentes pero al ser tan elongados, el cristalino
permanece esférico e inestable, por lo que limita su
crecimiento, lo que provoca microesferofaquia. Existe

también una Delecién en 24.-bp en el gen I de la

fibrilina3. ©
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