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Resumen
Se describe, el caso de un neonato con cejas y párpados ausentes, opacidad de la córnea, telecanto, 
nistagmo, macrostomía, labios delgados, dientes neonatales, alas nasales hipoplásicas, nariz ancha, 
puente nasal deprimido, anomalías del hélix de la oreja izquierda, atriquia, ictiosis lamelar, piel laxa, pezones 
hipoplásicos, ambigüedad sexual y criptorquidia. Se catalogó el caso como Abléfaron-Macrostomía MIM 
200110, el cual es un síndrome raro descrito en la literatura. Este es el primer caso reportado en el Perú. 
Hay otros síndromes parecidos como el Síndrome Abléfaron Ictiosis, Queratitis-Ictiosis-Sordera (KID) MIM 
148210 y el Síndrome  Barber Say MIM 209885.
Palabras Claves: Abléfaron, macrostomia, ictiosis, genitales ambiguos.

Summary
A neonate case is described with abscent 
eyebrows and eyelids, cloudy corneae, telecantus, 
nistagmus, macrostomia, thin lips, neonatal 
teeth, hypoplasic alae nasi, wide nose, flat nasal 
bridge, left ear helix anomalies, alopecia totals, 
lamellar ichthiosis, loose skin, hypoplasic nipples, 
ambiguous genitalia and cryptorquid testes. It was 
diagnosed Ablepharon-Macrostomia Syndrome 
which is a rare syndrome reported in the literature. 
This is the first case reported in Peru. There are 
other similar syndromes as Syndrome Ablepharon 
Ichthyosis, Keratitis-Ichthyosis-Deafness (KID) 
MIM 148210 and Barber Say syndrome MIM 
209885.
Key words: Ablepharon, macrostomia, ichthyosis, 
ambiguous genitalia.  

Introducción
El Síndrome Abléfaron-Macrostomía fue descrito 
por primera vez por McCarthy y West en 1977, 
por lo cual también se le conoce como Síndrome 
de McCarthy. Se trata de un síndrome raro del 
cual sólo se conocen 17 casos reportados (14 
con cariotipo 46,XY y tres 46,XX) de los cuales 
tres fueron diagnosticados en edad adulta. Se 

caracteriza por pelo escaso, abléfaron, ictiosis, 
macrostomía y ambigüedad genital. Se desconoce 
la fisiopatología de este síndrome. La mayoría 
de los autores concuerdan que se trata de una 
enfermedad de herencia autosómica recesiva (13). 
No obstante, se ha descrito casos que dan indicios 
de herencia autosómica dominante con diferentes 
grados de expresividad y posible anticipación (2, 15,16).

Reporte del caso
J.R.C., paciente de seis días de edad atendido en 
el Servicio de Neonatología del Hospital Nacional 
Cayetano Heredia. Recién nacido a término adecuado 
para edad gestacional con un peso de 3400 gr., talla 
de 50 cm. y un perímetro craneal de 32 cm. Sus padres 
procedían del distrito de  Independencia (Lima) y 
no había consanguinidad entre ellos. Al examen 
se aprecia atriquia, pestañas y cejas ausentes, 
párpados hipoplásicos, opacidad corneal, telecanto, 
nistagmo, macrostomia, labios estrechos, dientes 
neonatales, alas nasales hipoplásicas, nariz ancha, 
puente nasal deprimido, anomalías del hélix de la 
oreja izquierda, ictiosis lamelar, piel laxa, pezones 
hipoplásicos, ambigüedad sexual y criptorquidia 
(Fig 1). En el primer día posnatal se identificó 
opacidad corneal bilateral y quemosis. Ver Tabla 1. 
El perfil hematológico y bioquímico fue normal. No 
desarrolló trastornos metabólicos en las primeras 72 
horas de vida. Se le realizó un examen de cromatina 
sexual el que resultó negativo, cariotipo 46, XY. Se 
diagnosticó como Síndrome Abléfaron-Macrostomia 
MIM 20010*. 
* Se refiere al número que presenta en el catálogo de 

Enfermedades Mendelianas Humanas de McKusick (MIM)
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Dentro de los posibles diagnósticos diferenciales 
se plantearon el Síndrome Keratitis- Ictisiosis-

Sordera (KID por sus siglas en inglés) MIM 
148210, el Síndrome Abléfaron Ictiosis y el 
Síndrome  Barber-Say MIM 209885.

Figura 1. Características clínicas del paciente: a. Ausencia de pestañas, cejas y macrostomía. b. Alopecia y atriquia. c.Párpados 
hipoplásicos. d. Nariz ancha y alas nasales hipoplásicas. Puente nasal deprimido. e.Dientes neonatales. f.Anomalías del hélix de 
la oreja. g. Opacidad corneal. h.Ictiosis lamelar y genitales ambiguos. 

Tabla 1. Características clínicas del paciente.

Signos del Síndrome Ablefaron 

Macrostomía

Signos 

presentes en el 

paciente 
Cabellos finos/ alopecia X

Ablefaron X

Cejas ausentes X

Pestañas Ausentes X

Macrostomía X

Microdoncia total o parcial

Hipotriquia o atriquia X

Orejas de implantación baja

Ictiosis lamelar X

Pezones hipoplásicos X

Ambigüedad sexual X

Criptorquidia X

Sinfalangia

Hernia umbilical o ventral

Alteración del habla

Retraso mental moderado o ligero

Hipoplasia malar

Signos del Síndrome Ablefaron 

Macrostomia

Signos 

presentes en el 

paciente
Alas nasales estrechas X

Nariz ancha X

Puente nasal deprimido X

Anomalías en la estructura de las orejas X

Conducto auditivo externo atrésico o ausente

Opacidad de la córnea X

Nistagmo X

Hipertelorismo o telecanto X

Dientes de erupción precoz o neonatales X

Labios estrechos X

Atrofia de piel

Exceso de piel X

Cara arrugada con envejecimiento prematuro

Metabolismo anormal de los aminoácidos

Dificultades alimentarias

Talla pequeña

Microcefalia X

a
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h
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Evolución: Al año de edad, el paciente presentaba 
desnutrición crónica y retardo del crecimiento así 
como  retardo en el desarrollo del lenguaje y de 
la  motricidad motora gruesa. Al año y dos meses 
de edad el paciente fue hospitalizado en el Instituto 
Nacional de Salud del Niño (INSN) por anemia severa 
con un hematocrito en 22%, Hb 6.9 gr/dl y reticulocitos 
en 0.6%. El estudio de médula ósea arrojó como 
resultado eritroblastopenia. El paciente recibió 

transfusión de  paquete globular, corticoides 
a dosis de 1 mg/kg y ácido fólico. El control del 
hematocrito, un mes después, se mantuvo estable 
alrededor de 33%. La evaluación oftalmológica 
evidenció Leucocoria. Fue evaluado en 
Endocrinología y Urología por genitales ambiguos 
y micropene. El Servicio de Genética corroboró el 
diagnóstico planteado (Fig 2). El niño presentaba 
retardo de lenguaje.

Figura 2. Paciente al año y dos meses donde se muestra a. Leucocoria y b. Genitales ambiguos.

Discusión
El Síndrome Abléfaron-Macrostomía o Síndrome 
de McCarty es un síndrome raro caracterizado 
por cabellos finos y escasos abléfaron, cejas y 
pestañas ausentes, macrostomía debido a errores 
en la fusión de la boca, microdoncia total o parcial, 
hipotriquia o atriquia, orejas de implantación baja, 
ictiosis lamelar, pezones hipoplásicos, ambigüedad 
sexual, criptorquidia, sinfalangia, hernia 
umbilical o ventral, alteración del habla, retraso 
mental moderado o ligero e hipoplasia malar. 
También puede ir acompañado de alas nasales 
estrechas, nariz ancha, puente nasal deprimido, 
anomalías en la estructura de las orejas, conducto 
auditivo externo atrésico o ausente, opacidad 
de la córnea debido a exposición prematura, 
nistagmo, hipertelorismo o telecanto, dientes de 
erupción precoz o neonatales, labios estrechos, 
atrofia o exceso de piel, cara arrugada con 
envejecimiento prematuro, metabolismo anormal 
de los aminoácidos, dificultades alimentarias, talla 
pequeña y microcefalia (1, 4, 5). 

Dentro del diagnóstico diferencial se tiene que 
considerar el Síndrome Barber-Say. Hay autores 
que han propuesto que el Síndrome Abléfaron-

Macrostomia y el Síndrome Barber Say se tratan 
de uno solo, pues comparten signos comunes 
como la macrostomía, anomalías de oreja y nariz, 
pezones hipoplásicos, ausencia de párpados y 
pestañas y exceso de piel (17). Sin embargo es 
importante resaltar que mientras en el Síndrome 
Abléfaron-Macrostomía se observa una marcada 
hipotriquia o atriquia en el Síndrome  Barber-
Say lo más común es encontrar hipertricosis. 
Además en el Síndrome Barber-Say el ectropion 
se presenta con más frecuencia mientras que 
los genitales ambiguos son más comunes en el 
síndrome Abléfaron-Macrostomía (7,10).

El Síndrome Queratitis-Ictiosis-Sordera (KID) fue 
sugerido debido a algunos signos compartidos 
tales como ausencia de pestañas y cejas, opacidad 
de la córnea por defectos en el epitelio corneal (14), 
criptorquidia e ictiosis lamelar. No obstante este 
síndrome tiene una variabilidad clínica muy 
amplia, observándose, sordera neurosensorial, 
triquiasis, eritroderma, fotofobia, uñas distróficas, 
inmunodeficiencia y contractura de articulaciones (1). 
Es autosómico dominante y puede ser causado 
por mutación heterozigota en el gen de la conexina 
26 GJB2 MIM 121011, locus 13q11-12(8).

a b
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Finalmente también se considera, el Síndrome 
Abléfaron-Ictiosis debido al abléfaron, la opacidad 
cornial, los defectos del cuero cabelludo, ictiosis 
y la piel en exceso, sin embargo sólo se ha 
reportado un caso de este síndrome, y lo más 
llamativo son las orejas peludas (1,11). Por lo tanto, 
el diagnóstico más probable es el de Síndrome 
Abléfaron-Macrostomia como podemos notar en 
la Tabla 2.

En el Síndrome de Abléfaron-Macrostomia, la 
mayoría de casos reportados indican un tipo de 

herencia autosómica recesiva; sin embargo, Cruz y 
col., (1995) como Ferraz y col., (2000) describieron 
dos niñas cuyas manifestaciones incluían 
acortamiento severo de los párpados, macrostomía, 
orejas pequeñas, puente nasal deprimido, 
narinas antevertidas, ausencia de pezones y 
de lanugo. El padre presentaba anormalidades 
menores en párpados, cejas y orejas por lo cual 
los autores sugirieron un patrón de herencia 
autosómica dominante con diferentes grados de 
expresividad (2,14,16).

Tabla 2. Diagnostico Diferencial

Paciente Ablefaron 
Macrostomia

Ablefaron Ictiosis Barber Say KID

Ablefaron X X X

Atriquia X X X

Pestañas ausentes X X X

Cejas ausentes X X X

Opacidad corneal X X X X

Telecanto X X

Nistagmo X

Macrostomía X X

Labios estrechos X X

Dientes neonatales X X

Alas nasales hipoplásicas X X

Nariz ancha X X

Puente nasal deprimido X X

Anomalías del helix de la 
oreja izquierda

X

Ictiosis lamelar X X X

Piel laxa X X X

Pezones hipoplásicos X X

Ambigüedad sexual X

Criptorquidia X X

Aún no está definida la etiología y fisiopatología, 
pero algunos autores sugieren que se trata de 
una enfermedad alélica - dos mutaciones distintas 
de un mismo gen que producen cuadros clínicos 
diferentes- con el Síndrome Fraser o Síndrome 
del Criptoftalmos-Sindactilia MIM 219000. En 
este síndrome se ha mapeado el gen FRAS1 en 
el locus 13q13.3 (2,10), y en razón de los hallazgos 
de Cavalcanti y col., (2007), donde de los dos 

hermanos reportados, uno fue fenotipicamente 
portador del Síndrome Abléfaron-Macrostomía 
mientras que el otro tenia Síndrome Fraser. Ambos 
fueron homocigotos para la mutación FRAS1 y 
los autores sugieren que el Síndrome Abléfaron- 
Macrostomía puede estar en el espectro fenotípico 
de Síndrome Fraser (2). También se han reportado 
casos de Abléfaron-Macrostomía relacionados 
con anomalías del cromosoma 18q. Pellegrino y 
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col., reportaron un caso muy convincente con un 
rearreglo cromosómico complejo, correspondiente 
a una deleción 18q3->ter y una inversión del 
18q12.3->18q21.2(6). Debido a la similitud del 
cuadro clínico, se ha postulado que pudiera 
tratarse de una mutación en el gen responsable 
del Síndrome Barber Say (9,12), el cual todavia no 
ha sido identificado. 
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Comentario
El paciente estudiado comparte muchas características 
con el Síndrome Abléfaron-Macrostomia, (Ver Tabla 
1 y 2) de tal manera que reúne los criterios para 
catalogarlo como tal y se suma a los pocos casos 
reportados en la literatura y es el único reportado en 
el país. 
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