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Otofaciocervical syndrome. Report of a Mexican family

RESUMEN

Se presenta el caso de una familia mexicana con hipoacusia, malformaciones faciales y cervicales. Se realizaron estudios diversos para

establecer un diagndstico clinico certero.

Palabras clave: Sindrome otofaciocervical, sindrome braquiootorrenal, hipoacusia mixta, Mondini.

ABSTRACT

We report the case of a Mexican family with hearing loss, facial and cervical malformations. Various studies were conducted to establish an accurate

clinical diagnosis.
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INTRODUCCION

El sindrome otofaciocervical (OFC) es causado por
la delecion contigua que involucra el gen EYAT o
mutacién de éste. El sindrome estd mapeado en el
cromosoma 8q13.3. La familia de las proteinas EYA,
incluyendo las EYAT1, tiene una actividad enzimdtica
requerida para la regulacién de sefales moleculares,
precursoras de la proliferacién celular, en especifico:
inducir la formacién de placoda 6tica.
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Fara y cols., en 1967, describieron por primera vez
el sindrome otofaciocervical, presente en un hombre
y en cuatro de sus siete hijos. Los hallazgos clinicos
en esta familia fueron hipoacusia conductiva, pabe-
llones auriculares prominentes, concha larga, fistulas
preauriculares en la raiz del hélix. También presenta-
ron fistulas cervicales laterales, cuello largo, hombros
caidos. Gorlin, en 1982, lo reporté en algunos pa-
cientes con trastornos cognitivos. En los pocos casos
familiares estudiados se presentd un patrén heredita-
rio autosémico dominante.

Este sindrome se caracteriza por alteraciones neu-
rolégicas como déficit cognitivo; ademds de otras al-
teraciones:

* Cara. Facies larga, raiz de la nariz hundida, na-
riz estrecha.

* Oido. Hipoacusia conductiva, pabellones
auriculares prominentes, alteraciones en las
dimensiones de la concha, fistulas preauricu-
lares.
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Figura 1. Arbol genealédgico.

* Térax. Inclinacién de hombros, baja insercién
de claviculas, escdpulas aladas.
* Cuello. Fistulas cervicales laterales y cuello largo.

La ausencia de apéndices preauriculares, esteno-
sis del conducto lagrimal y malformaciones renales,
ademds de las facies alargadas y alteraciones en la
cintura escapular, permitieron concluir a Dallapiccola
y Mingarelli, en 1995, que éste es un sindrome clinico
Unico diferente al sindrome braquiootorrenal (BOR).

CASO CLIiNICO

Se reporta el caso de una familia mexicana con
tres miembros afectados: el padre y dos hijos. Tenian
en comun hipoacusia, con una expresividad variable
en cada uno de ellos (Figura 1).

Casn 1l

Masculino de 47 anos de edad, refirié hipoacu-
sia bilateral detectada a los ocho arfios de edad,
de inicio desconocido, de evoluciéon estable. Inicio
con acufeno bilateral a los 44 anos de edad, cons-
tante, de tono agudo, de intensidad variable, mas
perceptible en ambiente silente. Negd sintomato-
logia vestibular.

* Exploracién fisica. Conducta auditiva de hi-
poacusia media, voz discretamente proyectiva,
lenguaje oracional con dislalias audiégenas. Pa-
bellones auriculares con malformacién de hélix y
antihélix, conductos auditivos externos permea-
bles, izquierdo esten6tico, membranas timpdni-
cas integras opacas, con zonas de timpanoes-
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clerosis. Cavidad oral con paladar 6seo fisurado.
Microretrognatia.

* Estudios audiolégicos. Estudio audiométrico:
curvas de hipoacusia media mixta bilateral. Lo-
goaudiometria con patrén sensorial (Figura 2A).
Timpanometria: curvas As de Jerger. Reflejo es-
tapedial ausente de forma bilateral.

Casn 2

Femenino de 17 anos de edad con hipoacusia de-
tectada a los 15 anos de edad. Negd otra sintomato-
logia otovestibular.

* Exploracién fisica. Conducta auditiva de hi-
poacusia superficial, voz y lenguaje sin alteracio-
nes. Cara larga, nariz estrecha, micrognatia.
Pabellones auriculares prominentes, malforma-
cién de hélix, fistula preauricular derecha, con-
ductos auditivos externos permeables, membra-
nas timpdnicas opacas, paladar éseo fisurado,
cuello largo, hombros cortos y caidos.

* Estudios audiolégicos. Estudio audiométrico:
curvas de hipoacusia media mixta. Logoaudio-
metria con patrén sensorial (Figura 2B). Timpa-
nometria: curvas As de Jerger bilateral. Reflejo
estapedial ausentes de forma bilateral.

* Endoscopia nasal. Masculos de la dvula hipo-
pldsicos, esfinter velofaringeo con patrén coro-
nal con discreto defecto de cierre.

Tomografia computada de oidos y mastoides sin
malformaciones demostrables por este estudio.

Examen general de orina normal. Ultrasonido renal
normal.

Caso 3

Masculino de nueve afios de edad con hipoacusia
detectada a los siete afos de edad. Negé otra sinto-
matologia otovestibular.

* Exploracién fisica. Conducta auditiva de hi-
poacusia superficial, voz y lenguaje sin alteracio-
nes. Cara alargada, con microsomia facial iz-
quierda, nariz estrecha. Microrretrognatia, en ojo
izquierdo se observé coloboma en parpado infe-
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Figura 2. Estudio audiométrico. A. Caso 1. B. Caso 2. C. Caso 3.
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Figura 3. Imagen de tomografia que demuestra malformacion

de oido interno, conducto auditivo interno dilatado.

rior. Pabellones auriculares prominentes, malfor-
macién de hélix y antihélix, conductos auditivos
externos permeables, membranas timpanicas
integras normales. Cavidad oral con paladar éseo
fisurado. Cuello alargado, fistula en cara lateral
derecha.

Estudios audiolégicos: Estudio audiométrico
curvas de hipoacusia media mixta bilateral. Lo-
goaudiometria con patrén neurosensorial (Figu-
ra 2C). Timpanometria: curvas A de Jerger. Re-

| &

flejo estapedial ausentes de forma bilateral. Exa-
men general de orina normal, ultrasonido renal
normal. Nasoendoscopia: musculos de dvula hi-
poplasia, hipertrofia de adenoides, paladar blan-
do con patron de cierre coronal. Tomografia
computada de oidos y mastoides: cadena
oscicular horizontalizada y alta de forma bilateral,
con hipoplasia de maléolo izquierdo. La céclea
muestra displasia tipo Mondini bilateral. Nervio
facial corto de forma bilateral en su porciéon tim-
pdnica. Hipoplasia del céndilo maxilar izquierdo
(Figura 3).

El sindrome OFC es una entidad médica poco fre-
cuente que con facilidad se confunde con el sindro-
me BOR si no se realiza una adecuada exploracién.
Sin embargo, si se tiene conocimiento de éste y de
sus manifestaciones clinicas a la exploracién fisica
exhaustiva se realiza un diagnéstico clinico certero y
se evita el diagnéstico errbneo con sindromes simi-
lares.
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