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INTRODUCCIÓN

Las anomalías congénitas de denervación craneal, conocidas en la literatura anglo-
sajona con las siglas de CCDDs (congenital cranial dyinnervation disorders), término re-
lativamente nuevo (acuñado en 2002), engloban un grupo de enfermedades congénitas 
neuromusculares heterogéneas caracterizadas por movimientos anómalos de los ojos, 
párpados y faciales, como el síndrome de Duane, el síndrome de Brown, las fibrosis con-
génitas de los músculos extra-oculares (CFEOM), el síndrome de Moebiüs, la ptosis con-
génita y la parálisis facial congénita, entre otras (1,2). Son secundarias a la hipoplasia o 
aplasia de los nervios craneales que originan denervación muscular y fibrosis secundaria 
(3). Algunas veces se han identificado anomalías genéticas características de cada una 
de ellas (4). Estas anomalías del desarrollo de los núcleos de los nervios craneales y de la 
transmisión axónica, además de producir una denervación muscular, originan inervacio-
nes aberrantes de la musculatura facial y ocular (5).

El objetivo de este capítulo es conocer algunos de estos síndromes que será nece-
sario identificar y familiarizarse con su etiología, clínica y tratamiento: el síndrome de 
Duane, el síndrome de Brown y las CFEOM.

SÍNDROME DE DUANE

El síndrome de Duane (SD) con una incidencia del 1-5% forma parte de las CCDDs. La 
etiopatogenia se relaciona con una ausencia del VI nervio (N) que inerva el recto lateral 
(RL), y una inervación aberrante del mismo por parte de ramas del III N (1,6) (7). La reso-
nancia magnética (RM) craneal (fig. 1) demuestra una agenesia o una hipoplasia del VI N 
en el 93% de los casos (8). La mayoría de los casos con síndrome de Duane son esporá-
dicos, pero hasta un 10% son familiares, generalmente con herencia autosómica domi-

Figura 1: Agenesia del VI nervio derecho en reconstrucciones axiales y sagitales. Las flechas señalan 
al VI nervio en el lado izquierdo, mientras que se encuentra ausente en el derecho.



SOCIEDAD ESPAÑOLA
D E  O F TA L M O L O G Í A

MOTILIDAD OCULAR - ESTRABISMO

10. Anomalías congénitas de denervación craneal
Pilar Merino Sanz

12-116  LIBRO PARA LA FORMACIÓN DE LOS RESIDENTES EN OFTALMOLOGÍA

nante. Puede asociarse a alteraciones 
sistemáticas como sordera, anomalías 
auriculares externas y alteraciones es-
queléticas.

El SD se caracteriza por retracción 
del globo ocular y/o disminución de la 
hendidura palpebral en la aducción, 
tortícolis horizontal variable depen-
diendo de la alteración motora y li-
mitación de la aducción, abducción o 
ambas (figs. 2 y 3), asociado a una esotropía, una exotropía o una ortoforia (6). Los 
pacientes pueden estar en ortoforia en posición primaria de la mirada (PPM), aunque 
muestren estrabismo en las miradas laterales. Debido a la co-contracción del RL se van a 
observar movimientos o disparos verticales en el intento de aducción.

La cirugía está indicada cuando existe tortícolis, estrabismo en posición primaria, 
retracción ocular y/o disparos verticales severos. Se han publicado muchas técnicas qui-
rúrgicas, sin embargo, ninguna de ellas logra restablecer por completo la motilidad ocu-
lar normal y la estética palpebral (9-11). La técnica quirúrgica mas utilizada en el SD con 
esotropía (el más frecuente) es la recesión de recto medio (RM) uni o bilateral, pero en 
algunos casos con SD más severos se utiliza la transposición de rectos verticales (TRV), 
la recesión de RM y RL del ojo afecto, y recesión de RM con pequeña resección de RL 
(12,13,14). En los casos con desviaciones mayores de 20 dioptrías prismáticas y torticolis 
> de 20° se recomienda realizar la transposición aumentada (14) que consiste en fijar a 
esclera, a nivel ecuatorial, parte de los vientres musculares transpuestos de los rectos 
superior e inferior. Para evitar el síndrome de isquemia del segmento anterior (ISA) se 
han propuesto alternativas como la transposición parcial de los rectos verticales (15), 
la transposición sólo del recto superior o del recto inferior al recto lateral (13) y la trans-
posición de los rectos verticales sin desinsertar los músculos (16).

CFEOM: FIBROSIS CONGÉNITA DE LOS MÚSCULOS EXTRAOCULARES

Las CFEOM representan un grupo de enfermedades cuya prevalencia no es totalmen-
te conocida (1), se ha estimado en 1/230.000 (17). Se clasifican genéticamente en varios 

Figura 2: Síndrome de Duane con esotropía de OD. 
Se observa importante limitación de la abducción del 

OD al mirar hacia la derecha (dextroversión).

Figura 3: Síndrome de Duane OI con exotropía con limitación severa de la aducción y leve de la 
abducción con disparo vertical de OI en el intento de aducción y disminución de la hendidura palpebral.
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tipos: CFEOM1A, CFEOM1B, CFEOM2, CFEOM3A, CFEOM3B, CFEOM3C y síndrome de 
Tukel según las mutaciones de genes relacionados con estas fibrosis (KIF21A en el tipo 
1 y en el 3B, PHOX2A en el tipo 2, TUBB3 en el tipo 3A ) y que pueden dar lugar a distin-
tos fenotipos (1,2). Representan un desorden restrictivo de la motilidad ocular, de gran 
variabilidad, congénito y no progresivo (1,18). Clásicamente se habían clasificado en fi-
brosis generalizadas, fibrosis congénita del recto inferior, fibrosis congénita unilateral, 
retracción vertical, y estrabismo fijo (18).

Se ha demostrado hipoplasia o aplasia del III, y del IV N así como atrofia de los 
músculos inervados por ellos, lo cual apoyaría la teoría neurogénica de esta patología 
(19,20). La clínica de las CFEOM presenta una gran variabilidad, pero las caracterís-
ticas generales comunes en todos son una oftalmoplejia restrictiva, congénita y no 
progresiva (fig. 4). Los ojos están fijos en una posición anómala (generalmente en in-
fraversión), con movimientos oculares limitados, sobre todo los verticales, y tortíco-
lis, con o sin ptosis (18). La clínica puede ser uni o bilateral, con distinto grado de se-
veridad. Hay casos familiares y esporádicos (18). La ambliopía, los errores refractivos 
y la ausencia de visión binocular se encuentran presentes en estos casos, así como en 
los familiares de los afectados, a los que también se debe realizar exploración ocular 
(1,21).

El diagnóstico diferencial de las CFEOM incluye otras patologías y estrabismos res-
trictivos como síndrome de Duane, síndrome de Brown, estructuras orbitarias anómalas, 
síndrome de Moebiüs, oftalmoplejía externa crónica progresiva, miastenia gravis, dis-
trofia miotónica, parálisis congénita del III N, parálisis de la mirada horizontal y parálisis 
facial congénita hereditaria (19). El tratamiento quirúrgico debe ser individualizado para 
cada paciente después de tratar la ambliopía y de corregir los defectos refractivos, con 
un número de re-operaciones elevado, advirtiendo que la motilidad ocular normal no va 
a poder resolverse (22).

Figura 4: CFEOM OI: ojo fijo en infraducción y en exotropía con limitación elevación, aducción e 
infraducción.
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SÍNDROME DE BROWN

La etiopatogenia del síndrome de Brown (SB) congénito es desconocida en la actua-
lidad. Algunos hallazgos encontrados en la RM orbitaria y craneal lo relacionan con los 
síndromes de denervación craneal (23,24) y resultaría de una anomalía del desarrollo 
del IV nervio por lo que el oblicuo superior (OS) recibiría inervación aberrante de una 
rama del III nervio provocando una co-contracción del oblicuo superior e inferior en el 
intento de elevación en aducción, y un acortamiento en el tendón del OS restringiendo 
los movimientos a través de la tróclea (25).

El SB es una alteración restrictiva 
de la motilidad ocular que se caracte-
riza por una severa limitación activa 
y pasiva de la elevación en aducción 
(fig. 5). La elevación en abducción 
puede ser normal o estar también li-
mitada pero siempre en menor cuan-
tía que en la aducción (26). Puede ser 
congénito o adquirido; constante o in-
termitente; verdadero o plus (26,27). 
El síndrome de Brown verdadero no 
presenta desviación vertical en PPM, 
ni tortícolis y en el síndrome de Brown 
«plus» hay desviación vertical en PPM 
(hipotropía del ojo afectado) y tortí-
colis con la cabeza inclinada al hom-
bro del ojo afectado, el mentón leve-
mente hacia arriba y la cara girada al 
lado contralateral. La frecuencia del 
síndrome se estima en 1 de cada 500 
pacientes estrábicos con ligero predo-
minio del sexo femenino y del OD, casi 
siempre unilateral (26).

Se debe hacer el diagnóstico dife-
rencial con otras patologías que provo-
can también una limitación de la ele-
vación del ojo como la doble parálisis de los elevadores (la limitación de la elevación en 
abducción está más afectada y el test de ducción forzada es negativo) y con la parálisis 
del oblicuo inferior (la limitación de la elevación en aducción mejora al tapar el ojo con-
tralateral y el test de ducción forzada es negativo).

En el tratamiento del síndrome de Brown congénito cuando se considera quirúrgico 
se han propuesto diversos procedimientos. Clásicamente la tenotomía y la tenectomía 
del OS han sido la cirugía de elección para mejorar la restricción que existe en la eleva-

Figura 5: Síndrome de Brown OD. En la imagen 
superior se observa muy leve limitación de la 

elevación en abducción del OD. En la figura del 
centro se aprecia limitación de la elevación del OD. 

En la figura inferior la limitación de la elevación 
en aducción del OD es muy severa. Se confirma el 

diagnóstico si el test de ducción pasiva a la elevación 
es positivo.
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ción en aducción (28). Sin embargo, por la elevada frecuencia de parálisis secundaria 
de OS (50-85%) (27), se han ideado otras cirugías como el alargamiento del tendón con 
banda de silicona o con suturas no reabsorbibles (29). El afilamiento del OS es una téc-
nica descrita por Horta para tratar los síndromes de Brown verdaderos y plus donde el 
problema esté en una desproporción entre OS y tróclea o en una inelasticidad del OS 
consiguiendo un buen resultado en el 82,4% de los casos (30).

RESUMEN

El síndrome de Duane, el de Brown y las CFEOM forman parte de las CCDDs ya que 
el SD se relaciona con la ausencia del VI nervio, el Brown del IV y las CFEOM del III y del 
IV. Esta denervación y la inervación aberrante secundaria provocan movimientos restric-
tivos y anómalos de los ojos en dirección vertical y horizontal, característicos en cada 
unos de ellos. La RM craneal y orbitaria aporta información valiosa para establecer el 
diagnóstico en casos dudosos. El tratamiento quirúrgico, cuando está indicado, no logra 
restablecer completamente la motilidad ocular.
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PREGUNTA TIPO TEST 
(pulse en la flecha para comprobar las respuestas)

1. El síndrome de Duane:

 a)  Hay hipoplasia o agenesia del VI nervio en una gran mayoría de casos.

 b)  Siempre hay estrabismo en mirada al frente.

 c)  Siempre debe ser tratado quirúrgicamente.

 d)  Hay varias técnicas quirúrgicas propuestas para su tratamiento.

 e)  En un paciente con SD se puede observar esotropia o exotropía.

2. Las CFEOM:

 a)  Son estrabismos restrictivos adquiridos.

 b)  Son la consecuencia de la denervación de los músculos extra-oculares.

 c)  Se han encontrado mutaciones genéticas responsables de algunas de las CFEOM.

 d)  El tratamiento quirúrgico es difícil y las re-operaciones son frecuentes.

 e)  Los movimientos oculares verticales están más afectados que los horizontales.

3. El síndrome de Brown congénito:

 a)  No tiene tratamiento quirúrgico.

 b)  Siempre es necesaria la cirugía.

 c)  La limitación de la elevación en abducción es mayor que en aducción.

 d)  La denervación del oblicuo superior por el IV nervio está implicada en su etiopa-
togenia.

 e)  Tiene predominio por el OD y el sexo femenino.
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