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Caso clinico:

Nifia de 9 anos pakistani hija de padres consanguineos con enfermedad de Hirschsprung cdlica,
déficit intelectual leve, agenesia de tronco cerebral y rasgos dismérficos que presenta ademas
heterocromia sectorial del iris.

Discusion:
La asociacién entre heterocromia sectorial y Hirschsprung esta descrita y ambos se deben a
defectos en el crecimiento, diferenciacion y/o migracion de las células de la cresta neural. Debido

a la multitud de estructuras que derivan de estas células embriologicas, las posibles
manifestaciones resultantes pueden ser muy variadas y darse aisladas o en sindromes.

Las caracteristicas histolégicas oculares consistirian en una disminucion del estroma del iris, una
disminucion de la pigmentacion en el estroma anterior y un numero reducido de células
productoras de pigmento en las areas afectadas.

A la exploraciéon oftalmoldgica la agudeza visual sin correccion era 8 décimos en cada 0jo, con
una refraccion +0D. En posicién primaria de la mirada presentaba una exoforia derecha y un
nistagmos vertical a la mirada superior.

En la BMC presentaba una hipopigmentacion sectorial del iris de hora 11,30 a 1,30, sin otros
hallazgos de interés.

La aganglionosis colica fue demostrada mediante biopsia, sin embargo los rasgos consistentes en
ligero hipertelorismo, escleras azuladas, pliegues epicanticos, fosas palatinas algo descendentes,
nariz alargada y prognatismo, expresion de boca abierta sonriente, con rostro alzado y manos con
dedos largos y afilados no se encuadran en ningun sindrome.

Conclusion:

La paciente esta pendiente de array-CGH como primera aproximacion diagndéstica a una
neurocrestopatia, de ser negativo serian genes candidatos: EDNRB, EDN3, KIAA1279, SOX10.



