Sindrome de la blefarofimosis familiar.
Estudio de dos familias colombianas y
dos casos esporadicos

JOSE L. RAMIREZ

El sindrome denominado blefarofimosis fami-
liar comprende varias anomalias asociadas
entre las cuales se destacan: blefarofimosis,
blefaroptosis, epicanto Inverso y telecanto. Se
hereda en forma autosémica dominante con
una penetrancia completa. Se han informado
en la literatura aproximadamente 180 casos, a
los cuales se adicionan 23 detectados en las 2
familias colombianas que estamos reportando
a través de 3 y 4 generaciones (familias Ay B
respectivamente) y dos esporadicos. Se discu-
ten aspectos clinicos, embriologicos y
genéticos relacionados con el sindrome.

PALABRAS CLAVES
BLEFAROFIMOSIS
BLEFAROPTOSIS
EPICANTO INVERSO
TELECANTO
DERMATOGLIFOS

INTRODUCCION
Desde comienzos de este siglo se han informado

numerosos casos de pacientes que presentan una
triada de anomalias del desarrolio de los parpados,
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constituida por blefarofimosis (disminuciéon de la
abertura paipebral), blefaroptosis (notable descenso
del parpado superior) y epicanto inverso (pliegue con
curvatura en direccién medio lateral, inferior al canto
interno). La frecuente asociacion de dichas manifes-
taciones y su naturaleza hereditaria, han permitido
definir un sindrome clinico muy caracteristico reco-
nocido en la literatura como blefarofimosis familiar
(BF) (1), blefarofimosis congénita (2), BPES (blepha-
rophimosis, ptosis, epicanthus inversus syndrome)
(3) y otras denominaciones. Estas manifestaciones
y algunas otras descritas posteriormente como tele-
canto (4), hipoplasia del muisculo elevador del parpa-
do y placas tarsales (5), rebordes del parpado
superior en forma de S, ectropion lateral del parpado
inferior (6) y anomalias del aparato lacrimal (7) son
el resultado de una alteracién en la morfogénesis de
los parpados (displasia) que se traduce principal-
mente en marcada disminucién de la abertura situa-
da entre los mismos (blefarofimosis). Segun cita de
Salmon (2), Van Ammon fue el primero que, en 1841,
hizo menci6n de esta entidad; Vignes en 1889 realizé
una observacién mas detallada de la misma y desta-
c6 las anomalias que conforman la triada y que han
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sido demostradas en la mayor parte de los casos
informados hasta el presente.

En 1921 Komoto (8) describi6 el primer paciente
que presentaba, ademas de la triada caracteristica,
ojos muy separados (telecanto), ectropion, cejas
muy pobladas e hipoplasia de la carincula {acrimal
y del pliegue semilunar. Tres de sus familiares tenian
igual alteracién. En el mismo afio Dimitry (9) descri-
bié una familia que comprendia varios individuos
afectados por blefarofimosis en seis generaciones;
en su informe no menciona manifestaciones asocia-
das; sin embargo, una observacién cuidadosa de las
fotografias que acompafan su descripcién permite
establecer las otras anomalias de la trfada en men-
cion. El trabajo anterior que fue revisado y actualiza-
do por Owens y colaboradores en 1960 (6) constituye
la primera y, hasta el momento, una de las mas
amplias genealogias de esta entidad.

A partir de las primeras descripciones, se han
registrado en la literatura médica mundial aproxima-
damente 180 casos del sindrome de BF. Por otra
parte la literatura nacional, incluyendo una consulta
en SIBRA" entre 1980 y 1989 no registra informes al
respecto.

En este articulo se presentan dos familias colom-
bianas que comprenden 23 individuos afectados por
BF y, ademas, dos casos de aparicion esporadica.
Se discuten aspectos clinicos, genéticos y embriol6-
gicos de la entidad.

MATERIALES Y METODOS

Este estudio se basa en 4 pacientes que al exa-
men clinico mostraban la tfriada caracteristica de
blefarofimosis, ptosis palpebral y epicanto inverso,
asf como otras anomalfas de los parpados y estruc-
turas vecinas. Todos fueron remitidos para estudio y
asesoramiento a la Unidad de Genética Médica **,
en el periodo comprendido entre mayo de 1979 y
junio de 1989. A cada paciente se le elaboré una
historia clinica detallada y se le practicé un examen
fisico minucioso (Tabla N2 1). Ademas se efectud el
registro de algunas medidas como las distancias
intercanticas internay externa (DII, DIE) y la longitud
de la abertura palpebral (LAP). En cada uno se
realizé el cariotipo mediante la técnica de bandas G

.

y se obtuvieron impresiones de ambas manos para
el analisis de dermatoglifos. Este ultimo examen se
practicé también en algunos familiares de los pacien-
tes (Tabla N2 2). Partiendo de estos 4 casos Indice
el estudio se extendié a las respectivas familias con
el fin de detectar otros individuos que presentaran
anomalias similares. De 2 de los 4 casos Indice se
obtuvo informacién sobre familiares afectados (vivos
o fallecidos), que pertenecian a otras generaciones.
Con base en ella se elaboraron las correspondientes
genealogias (Figuras N 1 y 3). Cuando fue posible
se evaluaron mas detenidamente, desde el punto de
vista clinico, algunos familiares afectados con el fin
de confirmar la presencia de las anomalias antes
descritas (Tabla N2 1). Por ofra parte se revisaron
cuidadosamente fotografias antiguas y se buscé in-
formacién detallada acerca de familiares ya falleci-
dos, tratando de descubrir rasgos similares a los de
las personas afectadas (Figuras N% 2 y 4).

En las familias de los dos casos Indice restantes
no se detectaron personas afectadas en generacio-
nes anteriores, por lo que se consideraron como
casos unicos o esporadicos.

RESULTADOS

FAMILIA A: comprendia 22 descendientes distri-
buldos en 3 generaciones. Cuatro de ellos estaban
afectados: 2 varones y 2 mujeres (Figuras N% 1y 2,
Tabla N¢ 1).

Caso indice (lllI7): mujer mestiza nacida en 1959,
séptima hija de padres sanos, no consanguineos.
Edad concepcional patema y materna: 27 y 25 afios
respectivamente. Nacida después de embarazo y

.parto sin complicaciones. Peso, talla e indice de

Apgar normales. El examen neonatal revelé varias
anomalias palpebrales (Tabla N2 1),

Presenté menarquia a los 17 afios, pubarquia y
telarquia a los 14 afios, ciclos menstruales regulares
de 3/25-35. Gravida: 2, para a término: 2. En 1979,
a la edad de 20 afios, el examen clinico revelé talla
158 cm. y peso 48 kg. Medidas: DII: 32 mm. DIE: 91
mm. LAP: derecha 26 mm. e izquierda 27 mm. Con
excepcién de las anomalias palpebrales el estado
fisico general era normal.

Sistema de Informacién Biomédica de la Regién Andina y el Caribe

** Facultad de Medicina, Universidad de Antioquia, Medellin Colombia
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TABLA N°I. DATOS GENERALES, ANOMALIAS PALPEBRALES Y ANOMALIAS ASOCIADAS DE 25 PA _
CIENTES CON BLEFAROFIMOSIS FAMILIAR

Tabla 1

MUY POBLADAS
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Solicitd inicialmente cirugia reparadora para sus
anomalias palpebrales, pero rehus6 luego cualquier
intervencién. Contrajo matrimonio y sélo dos afios
mas tarde ocurrié su primer embarazo. Previamente
requirio estudio gineco-endocrino el cual no revels
alteraciones estructurales o funcionales del sistema
genital. El analisis cromosémico fue normal,

En enero de 1982 nacié su primera hija (V1) la
cual esta afectada en forma similar a la madre (Figu-
ra N? 2 y Tabla N2 1). En la actualidad tiene 7 6/12
afios y hasta el momento se le han practicado dos
cirugias correctivas que han mejorado notablemente

personas evaluadas clinicamente en esta familia
(lis, 1, Nig, Nyo y IV2) son normales.

FAMILIA B: Comprendia 53 descendientes distri-
buidos en 4 generaciones. De ellos, 19 estaban
afectados: 9 varones y 10 mujeres (Figuras Nés 3 ¥
4),

Caso indice: (IV1s) varén afectado, edad actual 36
anos, casado. El examen clinico es normal axcepto
por anomalias palpebrales compatibles con el sin-
drome de BF (Tabla N? 1). Cuatro intervenciones
quirirgicas han mejorado notablemente su aspecto
fisico. El cariotipo es normal. Las medidas: DIl 39

TABLA N® 2 DERMATOGLIFOS DE ALSUNOS PACIENTES CON DX
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su aspecto. Su desarrollo sicomotor es normal. La
segunda hija (IVz) tiene seis afios y es sana.

llls: varén afectado, hermano del caso indice {117}
(Figura N® 2 y Tabla N 1). No ha tenido cirugia
correctiva.

ll7: varén afectado, padre de Ill7 (caso indice);
fallecido a la edad de 52 afios. Tuve anomalias
similares a las de sus hijos y nieta (Figura N2 2 y
Tabla N® 1).

En la Tabla N® 2 se presentan los andlisis de
dermatoglifos correspondientes alllz, lllg y IVy. Otras
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mm. DIE: 96 mm. LAP derecha 28 mm. e izquierda
27 mm.; estas mediciones fueron realizadas des-
pués de la segunda cirugla correctiva.

El examen clinico de IVi5 y V21, hermanos del
caso Indice, revela anomalias similares en los parpa-
dos (Tabla N? 1). Ambos han tenido ciruglias correc-
tivas.

La informacién se obtuvo mediante interrogatorio
a los familiares y revisién cuidadosa de fotografias.
Ello explica por qué no fue posible, en algunos casos,

IATREIA VOL 2/No. 2/AGOSTO/1989
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FIGURA N2 5 BLEFAROFIMOSIS FAMILIAR CASO ESPORA-
DICO N21

constatar todas las anomalias que hacen parte del
sindrome de BF.

Con base en lo anterior se logré establecer que
114, ya fallecido, abuelo del caso indice (Figuras N%
3 y 4), tenia varlas anomallas compatibles con el
sindrome de BF y constituyé el primero y Unico
afectado en su generacion.

La sigulente generacién (lll) estaba constituida
por 9 hijos ya fallecidos seis de los cuales estuvieron
afectados; de ellos 3 fueron varones y 3 mujeres.
Estas fallecieron sin dejar descendencia.

La revisidbn de fotografias de Il lll4, We, Nls
permite observar muy claramente algunas anomalias
palpebrales compatibles con el sindrome de BF.
Segun informes de familiares lllz y lll11 estaban
afectados pero no fue posible obtener registros foto-
graficos.

En la IV generacidn estaban afectados 11 de 18
descendientes: 7 mujeres y 4 varones. Dos de éstos
eran casados, uno de ellos (IVs) tuvo un hijo afectado
(V1). El otro (IV1g) es el caso indice, quien decidié
con su esposa evitar la descendencia teniendo en
cuenta la inforrmacién sobre riesgos obtenida en el
proceso de asesoria genética.

Tres de las 7 mujeres afectadas (IVa4, IVisy IV1ig)
permanecieron solteras y no tuvieron descendencia.
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Dos (IV12y IV13) delas 4 casadas de esta generacién
tienen hijos normales. Vs no presenta descendencia
debido a esterilidad de causa no establecida; IV1a
evitd voluntariamente reproducirse.

Sélo uno de los 16 descendientes de la V genera-
cion (V1) esta afectado.

CASOS ESPORADICOS N¢ 1 (Figura N2 5)

Nifa de raza mestiza, 30 dias de nacida, primera
hija de padres sanos, no consanguineos. Edad con-
cepcional paterna y materna 64 y 29 afios respecti-
vamente. Embarazo no complicado de 37 semanas.
Parto por cesarea debido a presentacién podélica.
Peso y talla al nacer: 2.300 gm. y 48 cm. Debido al
bajo peso estuvo 3 dias en incubadora. No hay
antecedentes de casos similares en las familias ma-
terna y paterna; el padre tiene 6 hijos sanos en otro
matrimonio.

El examen fisico de la nifia al mes de nacida
revelo: peso 2.600 gm. Talla: 51 cm. y perimetro
cefalico 33 cm. Las hendiduras palpebrales son es-
trechas y se observan ptosis palpebral, epicanto
inverso, telecanto y desplazamiento de los puntos
lacrimales. El puente nasal y los arcos superciliares
son aplanados, las cejas dispersas y arqueadas y la
facies un poco inexpresiva.

Medidas: DIl: 25 mm. DIE: 62 mm. LAP: derecha
18 mm. e izquierda 18 mm. En la mejilla izquierda se

Figura N6 BLEFAROFIMOSIS FAMILIAR CASO ESPORA-
DICO Ne 2
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observa un hemangioma de 1 cm. de diametro; en el
abdomen se aprecia una discreta hernia umbilical. El
resto del examen es normal. El desarrollo sicomotor
hasta la fecha de la evaluacién clinica ha sido ade-
cuado. El cariotipo es normal. En la actualidad tiene
5 5/12 afios y mantiene un desarrollo sicomotor
normal para su edad.

N2 2 (Figura N2 6)

Nifia de raza mestiza, edad 2 6/12 afios, cuarta
hija de padres sanos, no consanguineos. Edad con-
cepcional paterna y materna 56 y 39 afios respecti-
vamente. Embarazo no complicado de 40 semanas;
parto inducido debido a falta de contracciones uteri-
nas. Naci6é con Apgar 10/10, peso 3.000 gm. Talla:
49 cm. El examen clinico efectuado a los 2 6/12 aftos
revela: talla de 85 cm. Perimetro cefalico: 49 cm.
Presenta blefarofimosis, ptosis palpebral, epicanto
inverso, telecanto, puente nasal y rebordes supraor-
bitarios aplanados, desplazamiento de los puntos
lacrimales, cejas dispersas hacia la parte interna y
pestafas escasas. Medidas: DIl: 37 mm. DIE: 85
mm. LAP derecha 23 mm. e izquierda: 24 mm. La
historia no revela alteraciones similares en otros
miembros de la familia. Cariotipo normal. El resto del
examen no revel6 alteraciones.

El andlisis de los dermatoglifos correspondientes
a los dos uitimos pacientes se presenta en la Tabla
N2 2,

DISCUSION

El sindrome de blefarofimosis, blefaroptosis y epi-
canto inverso incluye varias anomalias asociadas
(10) entre las cuales se destaca el telecanto (4).
Dichas anomalias, que se describen en casi todos
los casos publicados, se lograron definir en los cuatro
pacientes con los que se inici6 el estudio y en 16 mas
de los 21 pertenecientes a dos familias. En los 5
restantes no se pudo documentar el telecanto y en 4
de éstos no fue posible confirmar el epicanto inverso;
ello se debié a la falta de informacién familiar mas
precisa, a fotografias antiguas poco nitidas o a la
imposibilidad de efectuar un examen clinico por
muerte de la persona.

Ei grado de disminucién del tamafio de la abertura
palpebral (blefarofimosis) puede ser variable. En un
estudio realizado en personas de varios grupos de
edad, Fox (11) establecié que en el 90% de los
individuos normales la longitud de la dicha abertura

IATREIA VOL 2/No. 2/AGOSTO/1989

varia entre 28 y 31 mm. Sin embargo, tal medida
puede reducirse hasta 20 6 22 mm. en algunos casos
del sindrome de BF (12). En el presente estudio la
longitud de la abertura palpebral fue comparable a la
cifra menor antes anotada (28 mm.) en los dos
adultos en quienes se hizo la medicién (liiz de la
familia A y IV1¢ de la B). Igualmente, la nifia descrita
como caso esporadico N2 2 presentaba aberturas
palpebrales aparentemente reducidas en fongitud
(22 y 24 mm) pero que estaban por encima del valor
inferior del rango de 19-29 mm. propuesto por Fox
(11) paranifios de 1 a 10 afios. El mismo investigador
ha establecido una longitud de 18 a 21 mm. (prome-
dio 19 mm.) para la abertura palpebral de nifios
alrededor de un afio de edad. Lanifia que se describe
como caso esporadico N2 1 tenfa aberturas palpebra-
les en dicho rango (18 y 19 mm). Debe tenerse en
cuenta que la disminucién del tamafio de la abertura
palpebral no sélo afecta la longitud sino también la
amplitud. Aunque de esta ultima no se efectuaron
medidas en los pacientes del presente estudio, el 90
a 95% de los individuos normales muestran, segun
Fox (11), una amplitud que variaentre 8y 11 mm. Es
de anotar que las cifras con las cuales se compara-
ron las medidas obtenidas en los 4 casos /ndice de
esta serie, corresponden a estudios realizados en la
poblacién norteamericana, debido a que no existen
datos comparables para la nuestra.

La ptosis palpebral siempre hace parte del sindro-
me y estuvo presente en los 25 casos de esta serie.
Owens y colaboradores (6) incluyen varias clasifica-
ciones de esta anomalia y la atribuyen a una altera-
cién del desarrollo del musculo elevador del parpado
superior. Kohn y Romano (4) indican que dicho mts-
culo es notablemente hipoactivo y fibroso y que,
ademas, existe una marcada hipoplasia de las pla-
cas tarsales. Como consecuencia de lo anterior el
parpado superior desciende facilmente para cubrir
casi la mitad de la cérnea. Para compensar la blefa-
roptosis los pacientes adoptan una postura muy ca-
racteristica en la cual dirigen la cabeza hacia atras y
elevan el mentén. Lo anterior fue claramente obser-
vado en el examen clinico de llI7 y llig (familia A) y
en las fotografias correspondientes a liy, IVy3, V15,
IV1e, IV19 (familia B) y al caso esporadico N2 1.

El epicanto inverso es una anomalia consistente
en un pliegue cutaneo que se extiende desde el
péarpado inferior al canto interno; éste a su vez esta
desplazado lateralmente. A diferencia de otros tipos
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de epicanto (supraciliaris, palpebralis, tarsalis) que
tienden a desaparecer con el desarrolio del puente
nasal hacia la edad de 12 afios, el epicanto inverso
persiste. Este hecho fue evidente en los pacientes
que no habian tenido un tratamiento quirtrgico (lil7,
lils de la familia A) y en fotograffas tomadas a los
pacientes antes de practicar cirugias correctivas (Fi-
guras N% 2y 4, Tabla N2 1).

El telecanto es una anomalia que invariablemente
se asocia con este sindrome (4). Eltérmino se refiere
al aumento de la distancia entre los cantos internos.
En el telecanto primario dicho aumento se aprecia
clinicamente pero sin aumento de la distancia entre
las 6rbitas (hipertelorismo).

En 4 de los 25 pacientes de esta serie la medida
de la distancia intercantica interna fue claramente
mayor que las cifras establecidas para individuos
normales en edades similares (13). En 5 de los
pacientes restantes no fue posible definir el telecanto
debido a la carencia de registros fotograficos o de
nitidez de los mismos. El telecanto es aparente en
las fotografias de las figuras N% 2,4,5y 6.

Se ha descrito una serie de anomalias extraocu-
lares de severidad variable que frecuentemente
acompafian al sindrome de BF (6). Algunas corres-
ponden arespuestas compensatorias o son deformi-
dades coexistentes. Tales anomalias se observaron
en algunos de los pacientes, a saber: varios mostra-
ban cejas densamente pobladas y arqueadas; en
otros eran menos pobladas pero también arqueadas
y con tendencia a estar dispersas en su extremo
interno (Figuras N%s 2y 4, Tabla N2 1). Esta variacién
se atribuye al marcado estiramiento de la piel del
érea de las cejas debido a la contraccién constante
del musculo frontal (4). Asi mismo una acentuacién
de las arrugas de la frente fue notoria en varios
pacientes (Figuras N°% 2 y 4 Tabla N2 1). Dicha
deformidad ocurre para tratar de incrementar la ac-
cién suspensora del musculo frontal (6).

A menudo se asocian al sindrome de BF varias
deformidades de los huesos de la cara. Algunos
autores describen la raiz nasal como amplia y apla-
nada y los rebordes supraorbitales como poco pro-
minentes (14). Estas alteraciones se observaron en
cerca de la mitad de los pacientes (Figuras N2s 2, 4,
5, 6, y Tabla N¢ 1).

En los pacientes con BF con frecuencia se en-
cuentra afectado el sistema lacrimal (6). En 5 de los
individuos examinados clinicamente fue posible de-
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terminar el desplazamiento de los puntos lacrimales
(Tabla N2 1).

Debido a las caracteristicas morfolégicas del sin-
drome algunos pacientes que lo presentan pueden te-
ner una facies de aspecto inexpresivo, que en
ocasiones causa la falsa impresion de déficit mental,
especialmente en los nifios. Dicho aspecto mejora no-
tablemente con los procedimientos quirdrgicos que se
empiean en laactualidad. Debe anotarse que ninguno
de los 25 pacientes present6 antecedentes o caracte-
risticas que permitieran sugerir retardo mental.

Desde el punto de vista embriolégico las anomalfas
descritas antes, representan detencién y alteracién
en lamorfogénesis de los parpados y masculos eleva-
dores y un mecanismo disgenético que conduce a la
formacion del epicanto inverso. Segun Moore (15) ha-
cia la sexta semana los parpados empiezan a desa-
rrollarse a partir de dos pliegues del ectodermo
superficial que contienen mesénquima. Hacia la déci-
ma semana tales pliegues se unen y permanecen ad-
heridos hasta la semana 26. Desde ese momento en
adelante los parpados empiezan a reabrirse y final-
mente completan el proceso hacia el octavo mes. De
la anterior descripcion podria sugerirse que la blefaro-
fimosis es el resultado de una unién muy marcada de
los rebordes palpebrales, que impide posteriormente
una reapertura completa y normal. A este respecto
Mann (16) ha planteado la hipétesis de un crecimiento
anormal del tejido sub epitelial de los parpados que
conducirfa a un acortamiento de la abertura muy al co-
mienzo de la morfogénesis.

La ptosis puede explicarse por una displasia del
musculo elevador del parpado superior que ocurre
antes del cuarto mes. Owens y colaboradores (6) afir-
man que en estos casos el misculo aparece engrosa-
do, fibroso y con muy poca elasticidad. Waardenburg
y colaboradores (17) confirmaron lo anterior y ade-
mas observaron la falta de respuesta del musculo
después de su estimulacién. Debe anotarse que en
este tipo de ptosis la inervacién no est alterada (12).

No existe una explicacion aceptable sobre el ori-
gen embriolégico del epicanto inverso. Sin embargo,
podria especularse que dicho pliegue corresponde a
un tejido que no sufre el proceso de degeneracion
normal presente en varios eventos durante la em-
briogénesis. En tal situacién tendria relacién con la
falta de reapertura completa de los parpados y per-
manecerfa un tejido que al reorganizarse podria
constituir el pliegue en mencién.
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= - Elanalisis de las dos genealogias que se presen-
- tan en este trabajo, sugiere claramente un patrén de
E  herencia autosémico dominante con unapenetrancia
g aparentemente completa y ambos sexos afectados.

La familia A comprendié un nimero reducido de

: personas afectadas (2 varones y 2 mujeres) entre 22
= descendientes de 3 generaciones. Por otra parte la
familia B mostré 19 afectados (9 varones y 10 muje-

res) entre 53 descendientes de 4 generaciones.

Esta familia es comparable en nimero de indivi-
duos afectados a la informada por Dimitry en 1921
(9) y actualizada por Owens en 1960 (6). En dicha
genealogia que comprende 6 generaciones, 10 va-
rones y 9 mujeres estaban afectados entre 78 des-
cendientes. Kohn y Romano en 1971 (4) presentaron
una genealogia con 16 individuos afectados (12 va-
rones y 4 mujeres), entre 30 descendientes distribui-
dos en 4 generaciones. Zlotogora y colaboradores
describieron en 1983 (18) una familia con 7 indivi-
duos afectados (3 varones y 4 mujeres) en 4 gene-
raciones. Elliot y Wallace en 1986 (19) igualmente
informaron una familia de 68 individuos con 18 afec-
tados (11 varones y 7 mujeres). Considerando los
informes antes mencionados y otros aparecidos en
la literatura puede concluirse que la familia B del
presente estudio contiene un nimero de individuos
con dicho sindrome, sélo superado por la familia de
23 afectados que se menciona en la revision de
Zlotogora y colaboradores en 1983 (18) y las dos
familias con 20 y 28 afectados revisados por Sacrez
y colaboradores (20).

Algunos investigadores han observado la transmi-
sién de la blefarofimosis en forma dominante princi-
palmente a través de varones afectados (10, 20). Es
posible que este tipo de transmisién ocurra debido a
una fertilidad reducida en las mujeres con blefarofi-
mosis (21).

En la familia A de este estudio la transmisién del
defecto tuvo lugar a través de ambos sexos en una
proporcién similar. En la familia B, 5 varones (ll4, llly,
llia, lllg, y IV3) y sélo 2 mujeres (IV12, IV13) de las 10
afectadas transmitieron el defecto a su descend-
encia. Sin embargo, debe tenerse en cuenta que
varios afectados (6 mujeres y 2 varones) en edad
reproductiva han permanecido solteros (1112, I, Ill11,
Vs, V14, IV1s, IV1g, IV21) 0, después de casados,
han decidido voluntariamente no tener descendencia
(IV1s, IV19). Teniendo en cuenta lo anterior no puede

hablarse de un predominio de la transmisién a través

IATREIA VOL 2/No. 2/AGOSTO/1989

de varones ni de fertilidad femenina reducida. En
realidad esta dltima condicién sélo estuvo presente
en Vg y desafortunadamente no fue posible esclare-
cer su causa.

Con respecto a los hallazgos anteriores debe ano-
tarse que Zlotogora y colaboradores en 1983 (18)
analizaron las historias de 39 familias con el sindrome
de BF, previamente informadas en la literatura y pos-
tularon la existencia de dos tipos del sindrome: el tipo
| que solamente se transmite a través de varones
afectados y el ll que puede transmitirse a través de in-
dividuos afectados de ambos sexos y generalmente
muestra una penetrancia incompleta. Las dos familias
de este estudio podrian situarse en este Ultimo grupo.

En cuanto a los dos casos esporadicos informa-
dos en este trabajo debe mencionarse que Jones y
Collin en 1984 (10) revisaron 37 casos nuevos y
encontraron que el 50% ocurrieron espontaneamen-
te, sin historia familiar, lo cual hace pensar en muta-
cién de novo. En relacién con este ultimo hecho debe
anotarse que nuestros dos casos esporadicos pro-
venian de parejas en las cuaies la edad paterna
estaba por encima de los 50 afios (64 y 56 afios).
Segun la literatura el aumento en la edad paterna se
asocia muy frecuentemente con mutaciones (22).

Enrelacién con los dermatoglifos llamala atencién
un predominio de asas cubitales en los patrones de
los dedos de los 7 pacientes analizados. Sin embar-
go, debido a la poca informacién en la literatura
acerca de variaciones de las huellas palmares en el
sfndrome de BF, dicho hallazgo debe analizarse mas
cuidadosamente en préximos trabajos.
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SUMMARY

FAMILIAL BLEPHAROPHIMOSIS SYNDROME:
STUDY OF TWO COLOMBIAN FAMILIES AND
TWO SPORADIC CASES.

The blepharophimosis syndrome includes
several associated anomalies, namely:
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blepharophimosis, blepharoptosis, epicanthus
inversus and telecanthus. It is inherited as an
autosomal dominant defect with essentially
100% penetrance.To the nearly 180 previously
reported cases our report adds another 25 oc-
curring in two colombian families through 3
and 4 generations (23 cases) and in 2 sporadic
cases. Some related clinical, embryological
and genetic aspects of this syndrome are dis-
cussed.
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