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Resumen

Objetivo: Describir las caracteristicas clinicas de tres casos de apraxia oculomotora congénita
(COMA) diagnosticados en la seccion de motilidad ocular de un hospital terciario entre 2004-2023.
Los tres muestran sacudidas cefalicas horizontales en la exploracidon y uno presenta estrabismo aso-
ciado de tipo insuficiencia de convergencia. El resto de la exploracion oftalmologica se encuentra
dentro de la normalidad. Discusion: El sindrome de Cogan es una enfermedad rara caracterizada
por la incapacidad para la refijacion sacadica en el plano horizontal. Aunque el curso del cuadro es
benigno, se han descrito multiples enfermedades neuroldgicas asociadas que debemos descartar. Un
estudio multidisciplinar es obligado.
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Summary

Purpose: To describe the clinical characteristics of three cases of congenital oculomotor apraxia
(COMA) diagnosed in the ocular motility section of a tertiary hospital between 2004-2023. All three
patients show horizontal head thrusts on examination, and one presents an associated strabismus
of convergence insufficiency type. The rest of the ophthalmologic examination is within normality.
Discussion: Cogan’s syndrome is a rare disease characterized by the inability of saccadic refixation
in the horizontal plane. Although the course of the picture is benign, multiple associated neurologi-
cal diseases have been described and should be ruled out. A multidisciplinary study is mandatory.
Keywords: Apraxia, saccadic movements, head thrusts.
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INTRODUCCION

La apraxia oculomotora congénita es una en-
tidad poco frecuente de etiologia desconocida
que se caracteriza por una incapacidad para la
refijacion sacadica en el plano horizontal (1).

Los movimientos sacadicos son aquellos
movimientos rapidos controlados por los 16bu-
los frontales destinados a cambiar la direccion
de la mirada. Cabe distinguir éstos de los mo-
vimientos de persecucion que son controlados
por la region parieto-occipital y permiten ras-
trear objetos en movimiento (2).

En la exploracion encontraremos una al-
teracion en la fase rapida de los reflejos ves-
tibulo-ocular y optocinético (que comparten la
misma via que los movimientos sacadicos) y el
paciente desarrollara las caracteristicas sacudi-
das cefélicas laterales en torno a los 4-8 meses
de edad para compensar esa incapacidad para
cambiar la fijacion de la mirada (3).

El estrabismo asociado a este trastorno es
frecuente por lo que cobra especial importancia
la exploracion de la motilidad ocular extrinseca
al inicio y durante el seguimiento. Ademas, esta
condicion puede ir asociada a muchas otras pa-
tologias que debemos descartar (corea de Hun-
tington, enfermedad de Gaucher, ataxia-telan-
giectasia...) en los que la apraxia puede ser el
primer sintoma en manifestarse (4).

A continuacidn, se presentan tres casos de
apraxia oculomotora congénita diagnosticados
en la seccion de Motilidad Ocular de nuestro
centro entre los afios 2004 y 2023.

CASO CLINICO 1

Nifia de 4 meses de edad que presentaba sa-
cudidas cefalicas laterales, asi como alteracion
de la fase rapida del reflejo optocinético. La ex-
ploracion en lampara de hendidura, la motilidad
ocular y el fondo de ojo no presentaron altera-
ciones. La agudeza visual no pudo ser evaluada
ya que la prueba de Teller no es util en este tipo
de alteracion debido a que puede tener muchos
falsos negativos. La resonancia magnética y los
potenciales evocados visuales fueron normales.
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Ademads, presentaba hipertonia de miembros
inferiores e hiperreflexia en el contexto de un
retraso psicomotor. Durante el seguimiento a lo
largo de los afos se objetivo una disminucion
de las sacudidas cefélicas.

CASO CLINICO 2

Nifia de 11 afios que presentaba sacudidas
cefalicas laterales y un estrabismo asociado de
tipo insuficiencia de convergencia con patrén
en «V» que habia sido intervenida quirdrgica-
mente con anterioridad. La exploracion oftal-
mologica y las pruebas electrofisiologicas, asi
como la resonancia magnética eran normales.
En la exploracion neuroldgica se evidenciaba
dificultad para los movimientos alternantes y
marcha en tdndem.

CASO CLINICO 3

Nifio de 10 afios que presentaba sacudidas
cefalicas en la lectura que habian ido disminu-
yendo en intensidad y frecuencia desde el naci-
miento. La exploracion oftalmoldgica no mos-
traba alteraciones y en la resonancia magnética
presenta una malformacion Chiari tipo I con
agenesia hipofisaria. El paciente se encuentra
en seguimiento por retraso psicomotor con hi-
potonia generalizada y ha sido intervenido para
colocacion de una vélvula de derivacion ventri-
culoperitoneal por hidrocefalia.

DISCUSION

El término apraxia entendido como inca-
pacidad para realizar un acto intencionado y
aprendido seria inexacto en este caso ya que
se afectan tanto los movimientos voluntarios
como también los reflejos.

La apraxia oculomotora puede clasificarse
en idiopatica, si se ha diagnosticado en los pri-
meros meses de vida y no se han encontrado
alteraciones remarcables a nivel neurologico ni
en las pruebas de neuroimagen, metabolicas o
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estudios genéticos, y no idiopatica cuando si se
encuentra alguna alteracion en cualquiera de las
categorias anteriormente expuestas. Mientras
que las formas idiopaticas conservan los movi-
mientos sacadicos verticales, en las formas no
idiopaticas se encuentran afectados (1). Ade-
mas, aunque el estrabismo se ha visto en ambas,
es mas frecuente en las formas no idiopaticas.

Para establecer el diagnostico es importante
descartar otras causas de defectos de fijacion tan-
to de causa oftalmologica (catarata, alteracion de
polo posterior, atrofia nervio optico, etc.) como
de causa sistémica (epilepsias de aparicion tem-
prana) (1). Para ello se realizan las exploracio-
nes oftalmoldgicas y neurologicas de rutina, asi
como pruebas electrofisiologicas y de neuroima-
gen (2). En cuanto a las pruebas genéticas, esta-
rian especialmente indicadas en aquellos pacien-
tes con neuroimagen anormal por su asociacion
con el sindrome de Joubert, o en aquéllos con
comorbilidades sugestivas. Se ha estudiado re-
cientemente alteraciones en el gen HNPHP1 (5)
en pacientes que asocian nefritis o alteraciones
en el gen LAMAI1 en pacientes con displasias
del 4.° ventriculo o quistes cerebelosos.

Aunque se desconoce el mecanismo fisiopa-
tologico exacto, la gran mayoria de hallazgos
neuroanatomicos se encuentran a nivel infra-
tentorial en el cerebelo (especialmente hipopla-
sia cerebelar o ausencia de vérmix cerebeloso).
Otras localizaciones serian el cuerpo calloso o
los ganglios basales, pero hasta en un 40% de los
pacientes no se encuentra ninguna anomalia (5).
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El diagnostico es dificil de establecer si la
exploracion se realiza previa a la aparicion de
los movimientos cefalicos y puede confundir-
se con una baja agudeza visual o incluso ce-
guera.

Sin embargo, la evolucion de la agudeza vi-
sual en estos nifos es normal y con el tiempo
el cuadro neurooftalmolégico y la capacidad
de refijacion mejoran y disminuyen las sacudi-
das cefalicas (aunque sin alcanzar la resolucion
completa). Por el contrario, el retraso del desa-
rrollo psicomotor (especialmente del lenguaje),
si puede requerir educacion especial.
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