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Sindrome de Stickler: desprendimiento de retina, sordera
neurosensorial y paladar hendido. Reporte de un caso.

Stickler syndrome: retinal detachment, sensorineural-hearing deficit; cleft palate. Report
of a case.

Dr. Jorge Arturo Avifia Fierro*
Dr. Daniel Alejandro Hernandez Avina™*

RESUMEN

El sindrome de Stickler es una rara enfermedad autosémica dominante causada por defecto en los genes del colageno lo
que afecta el tejido conectivo al originar una alteracion en la estructura de la colagena, produciendo signos caracteristicos
oculares, auditivos, articulares y 6seos. Reportamos el caso de una adolescente con miopia severa, cataratas juveniles,
desprendimiento de retina, sordera neurosensorial, paladar hendido y perfil facial plano por subdesarrollo de estructura
facial media; ademas, con displasia espéndilo-epifisiaria moderada y artritis precoz. Paciente con una evolucién clinica
avanzada y diagnostico tardio.
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ABSTRACT

Stickler syndrome is a relatively rare condition caused by a defective collagen gene, it is an autosomal-dominant inherited
disorder of connective tissue related to incorrect collagen structure with characteristic signs including ocular, hearing,
joint and bone abnormalities. We report a female adolescent with high myopia, juvenile cataract and retinal detachment;
sensorineural-hearing deficit; cleft palate and flattened facial features by midfacial underdevelopment; mild spondylo-
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epiphyseal dysplasia and precocious arthritis. A patient in advanced clinical evolution and delayed diagnosis.
Key words: Stickler syndrome; retinal detachment, collagen disease.

INTRODUCCION

El sindrome de Stickler es una rara enfermedad que
pertenece a las colagenosis tipo I, descrita inicialmente
por el doctor Gunnar B. Stickler en 1965 en su trabajo
5 afios de estudios sobre artro-oftalmopatia hereditaria
progresiva con degeneracion ocular severa y cambios
articulares . Opitz denominé en 1972 como sindrome
de Stickler este trastorno autosémico dominante del
tejido conectivo con afeccion de articulaciones, ojos,
paladar, érganos de la audicién y corazén @. Los criterios
diagndsticos fueron establecidos en 2005 por Rose e
incluyen cuatro signos mayores con valor de 2 puntos:
paladar hendido, cambios vitreos, anormalidad retiniana
y sordera neurosensorial; varios criterios menores de
puntuacion 1: perfil facial plano, hipermovilidad timpanica,
deslizamiento de epifisis femoral, osteoartritis temprana,
escoliosis, espondilolistesis, xifosis, y antecedente familiar
de sindrome de Stickler. El diagndstico se logra al obtener
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5 puntos, incluyendo por lo menos un criterio mayor ©. La
frecuencia del sindrome de Stickler es de 1 caso por cada
20.000 nacidos vivos, 30% tienen secuencia de Pierre-
Robin (retrognatia, glosoptosis y fisura palatina). Hay una
alteracion de los genes que controlan la sintesis de la
colagena, el COL2A1 es el causante en casi el 75% de los
casos con fenotipo 1, cuadro completo con complicaciones
generales @ ; las otras formas son el fenotipo 2 con
alteracion en COL11A1, menos frecuente pero con gran
severidad oftalmolégica ©, y el COL11A2 similar a Stickler
que afecta solo articulaciones y oidos, pero no la vista
(displasia otoespdndilo-megaepifisiaria) ©.

REPORTE DEL CASO

Adolescente femenina de 14 afios de edad, nifia de
primera gestacion a término de curso normal, parto
eutocico hospitalario, nacié con anomalias congénitas
de moderada microrretrognatia, paladar hendido y
luxacion de cadera derecha, pero no tuvo complicaciones
neonatales. Padre de 38 afios, madre de 35 afios, 5
hermanos vivos en edad escolar, todos aparentemente
sanos. Fue intervenida quirdrgicamente durante el
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Sindrome de Stickler: desprendimiento de retina, sordera neurosensorial y paladar hendido. Reporte de un caso.
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primer afio de vida con reparacién del paladar hendido
y la luxacion de cadera. La paciente tuvo un crecimiento
y desarrollo normales aunque mostraba torpeza de
movimientos sobre todo al caminar, debido a la lesion
de cadera. Su rendimiento escolar fue inadecuado por
padecer una disminucién progresiva de agudeza visual
y el desarrollo de hipoacusia, luego refirié molestias
por dolor e inflamacion en diferentes articulaciones; la
adolescencia tuvo un crecimiento precoz con talla alta de
1,60 m (percentil 75) y delgadez, peso 33 kg (percentil
3), enviandose el caso para valoracion morfolégica por
probable sindrome de Marfan.

Foto 1. Esbelta con habito marfanoide, extremidades
alargadas, postura asimétrica
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Paciente esbelta, habito marfanoide, extremidades
delgadas con longitud desproporcionada al resto del
cuerpo, dedos largos con aracnodactilia y osteoartritis;
postura asimétrica, escoliosis y xifosis, cadera y pie
derechos con rotacion externa (Foto 1). Dismorfia
craneofacial con rostro ovoideo alargado, ojos grandes
y prominentes, hipertelorismo ocular, asimetria de ojos,
menor abertura del ojo izquierdo, disminucién de la
agudeza visual en ambos ojos, mayor en el izquierdo
por pupila excéntrica, opacidad conjuntival, sinequias
y catarata; en el ojo derecho miopia, astigmatismo y
desprendimiento de retina; puente nasal ancho y plano,
filtrum deprimido, labio superior con hipoplasia central;
insercion baja de pabellones auriculares, sordera
izquierda e hipoacusia derecha (Foto 2). Paladar hendido
reparado quirdrgicamente, UGvula bifida, maloclusion
dentaria, perfil facial plano, hipoplasia malar, punta nasal
achatada, mentdn pequefio con retrognatia (Foto 3).

Foto 2. Ojos grandes, prominentes, grave afeccion
ocular, catarata derecha
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Foto 3. Perfil facial plano, hipoplasia malar, ment6n
pequefio, retrognatia

DISCUSION

Caso clasico ilustrativo de sindrome de Stickler
con todos los criterios mayores: paladar hendido,
anormalidad vitrea, desprendimiento de retina y sordera
neurosensorial 7, y todos los menores: perfil facial plano,
deslizamiento de epifisis femoral, osteoartritis temprana,
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escoliosis, espondilolistesis, logrando una calificacion de
14 puntos ©®9. Se descartd sindrome de Marshall, que
es una displasia esquelética por alteracién en COL11A1
con anomalias oculares, sordera neurosensorial,
alteraciones craneofaciales, pero con estatura baja y
displasia ectodérmica que no presentaba la paciente ('%;
y el sindrome de Wagner, osteocondromatosis hereditaria
con artro-oftalmopatia de afeccién predominantemente
ocular: sinéresis vitrea, engrosamiento y separacion
incompleta de membrana hialoide posterior, cambios
coriorretinales, fovea ectépica y catarata de inicio
temprano, con progresién a ceguera aun en ausencia de
desprendimiento retiniano ",

Lapaciente tuvo unaevolucién progresiva haciala afeccion
de diferentes drganos con progresion degenerativa, que
dejé importantes disfunciones y secuelas. A pesar de ser
un caso clasico, no se logré un diagndstico temprano que
podria haberle ayudado para recibir soporte terapéutico
precoz, como valoracién oftalmolégica para correccion
de miopia y astigmatismo con uso de gafas, retinopexia
profilactica para evitar el desprendimiento de retina;
pruebas audioldgicas que podrian haber recomendado
audifonos auxiliares para la hipoacusia; reumatologia y
fisiatria, que hubieran controlado en forma adecuada la
artropatia; psicologia, que habria brindado apoyo para
los problemas de fracaso escolar 2. La difusién de este
caso clinico debera ayudar al diagndstico temprano en
otros pacientes con esta enfermedad, permitiéndoles con
atencion médica adecuada mejorar su calidad de vida y
evitar complicaciones tardias.
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Sindrome de Stickler: desprendimiento de vetina, sordera neurosensorial y paladar hendido. Reporte de un caso.
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