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RESUMEN

El espectro auriculo-facial aislado es un
defecto que puede presentarse de forma
Unica o como una enfermedad compleja
y heterogénea; desde el punto de vista
dismorfolégico se clasifica como una
disrupciéon. Estos defectos, que por lo
general ocurren en el trayecto del primer
arco braquial, tienen la forma minima,
que son los apéndices pre-auriculares, y
la mas severa, en la que se presenta
macrostomia y dermoide epibulbar, que
se conoce como sindrome de Goldenhar y
que puede asociarse con otras
malformaciones. Se presenta una nifia
con una microtia grado 1V, asimetria
facial ligera que se present6é de forma
aislada, sin causa aparente que
provocara esta alteracion. Se consideran
de gran valor el interrogatorio y el
examen fisico para llegar al diagndstico
clinico y poder realizar un adecuado
asesoramiento geneético.
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INTRODUCCION

ABSTRACT

The isolated autricle-facial spectrum is a
defect that can present in a unique way
or as a complex and heterogeneous
disease; from the dysmorphological point
of view it is classified as a disruption.
These defects, which usually occur in the
way of the first brachial arch, have the
minimum form, which are the pre-
auricular appendages, and the most
severe, presenting macrostomia and
epibulbar dermoid, which is known as
Goldenhar syndrome and may be
associated with other malformations. It is
presented a girl with a microtia grade 1V,
light facial asymmetry that was
presented in isolation, with no apparent
cause that caused this alteration. The
interrogation and the physical
examination are considered of great
value to arrive at the clinical diagnosis
and to be able to realize an adequate
genetic advice.

Key words: Goldenhar syndrome;
congenital microtia

En el afio 1960 la microsomia hemifacial se defini6 como una condicién que
afectaba el desarrollo auricular, oral y mandibular; la severidad de la alteracion
era variable y habitualmente se presentaba en forma unilateral. Esta condicion es
compleja y heterogénea; finalmente fueron acuiados los términos espectro facio-
auriculo-vertebral (FAV) y 6culo-auriculo-vertebral.
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Teorias postulan la existencia de alteraciones de los arcos branquiales o la
presencia de cambios en poblaciones de las células de la cresta neural que
impedian un adecuado desarrollo. La frecuencia méas aceptada del espectro FAV
es de 1:5 000 a 600 en las formas mas severas; sin embargo, en las formas mas
leves la prevalencia es de 1:20 000 recién nacidos. Esta alteracion se origina,
aproximadamente, en los 30 a 45 dias de la gestacion con la formacion del primer
arco faringeo (arco mandibular) que contribuye, principalmente, a la formacion de
las estructuras de la cara, ambas porciones, mandibular y maxilar, asi como de
los pabellones auriculares. La mayoria de los casos son esporadicos y en los casos
familiares la etiologia méas aceptada es la multifactorial.

La asimetria facial es la discrepancia cuantitativa del tamafio entre el lado
izquierdo y el derecho del macizo facial, lo que clinicamente se expresa como una
microsomia hemifacial ocasionada por la hipoplasia mandibular; la frecuencia de
la asimetria facial es del 20% al 65% y la microtia aislada o los apéndices
preauriculares representan la manifestacion minima. Los defectos auriculares se
clasifican de la siguiente forma:

Tipo I: anotia

Tipo Il: microtia: a) con atresia del conducto auditivo externo, b) sin atresia del
conducto auditivo externo

Tipo Il1: hipoplasia del tercio medio de la auricula

Tipo 1V: hipoplasia del tercio superior de la auricula: a) constrefiida, b) criptotia
Tipo V: oreja prominente.

El lado derecho es el mas frecuentemente afectado, con una proporcion de 3:2.

El dermoide epibulbar se presenta del 50 al 65% de los casos; cuando existe esta
asociacion se denomina sindrome de Goldenhar. Las malformaciones auriculares
tienen una frecuencia del 65 al 99%; se incluyen los apéndices preauriculares con
una frecuencia de 40%.

Se considera necesario realizar un diagndstico temprano que permita brindar un
adecuado asesoramiento genético, aunque en muchos casos, por ser de los
defectos al nacer que se producen de forma multifactorial, resulta complejo
asegurar su causa directa.

PRESENTACION DE LA PACIENTE

Lactante de tres meses de edad que fue llevada a la Consulta de Genética del
Centro Provincial de Genética de la Provincia de Holguin remitida de su area de
salud por asimetria facial y malformacion de la oreja izquierda.

Antecedentes patoldgicos familiares: no refirieron ningun defecto ni mayor ni
menor.

Antecedentes prenatales: se informd infeccion respiratoria con pocos sintomas,
durante tres dias, sin fiebre, alrededor de la semana 16.

Antecedentes perinatales: parto eutécico a las 39,3 semanas, peso: 3 130
gramos, talla: 50cm, circunferencia cefalica (CC): 33cm, prueba de Apgar 8/9.
Con tres meses mostraba buena ganancia de peso y un buen desarrollo
psicomotor y pondoestatural: el peso para la edad era de 5 400q, la talla para la
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edad de 56cm y la CC de 38cm; buena movilidad de los cuatro miembros, buena
coloracion, llanto fuerte, buena succién, sonrisa social y sostenia la cabeza.

En el examen fisico la Especialista en Genética del Centro solo observé una ligera
asimetria facial con la microtia grado IV en la oreja izquierda, sin conducto
auditivo externo (figura 1).

Se le realizaron radiografias de columna cervical y toracica y no se detectd
ninguna malformacién en las vértebras; el estudio oftalmoldgico realizado por un
Especialista tampoco arrojé ningun defecto.

En la busqueda de teratégenos en la etapa prenatal se recogié como antecedente
que alrededor de la semana en que se realiz6 el estudio de alfafetoproteina tuvo
una infeccion respiratoria con pocos sintomas, sin fiebre, con sintomas por solo
tres dias, una virosis ligera que pudiera guardar relacién con la presencia de este
defecto; aunque sucedidé después de la etapa de embriogénesis no se puede
asegurar que no tuvo que ver con este evento.

Con los estudios y el examen fisico se concluyd como un espectro auriculo-facial
aislado.

Figura 1. Se puede observar la malformacion de la oreja izquierda
COMENTARIO FINAL

El espectro Oculo-auriculo-vertebral se define como un grupo de malformaciones
que afectan a los oidos, la boca, la mandibula, los ojos y la columna cervical.'™ El
establecimiento de un diagndstico clinico preciso es un reto para los Especialistas
en Genética, no solo debido a que estos pacientes presentan fenotipos
heterogéneos, sino también porque su etiologia incluye factores ambientales,
factores genéticos desconocidos y diferentes aberraciones cromosémicas.*®

En la literatura seis microdeleciones 22gl11.2 se han descrito dentro de la misma
regién, lo que sugiere posibles genes candidatos de este defecto.® Se presume
que microdeleciones en esta regidn estan en relacidon con asimetrias faciales. Se
han descrito varios casos con delecién 22qg, por lo que sugiere que la region
220911.2 puede estar relacionada con la regulacion de la simetria del cuerpo y el
desarrollo facial.”™®

Es un defecto del desarrollo asociado con el primer y el segundo arcos
branquiales.'® La mayoria de los casos son esporadicos, mientras que algunos
casos familiares observados sugirieren una etiologia heterogénea; también en los
casos en los que se presenta en una misma familia mas de un afectado se
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propone un patrén de herencia autosémico dominante, pero como la mayoria se
produce de forma aislada es muy importante tener en cuenta que es una de las
malformaciones de origen multifactorial en la que la susceptibilidad y la
predisposicion genética del individuo juegan un papel revelador y el detonante
resulta un ambiente en el que un teratdégeno externo puede ser el causante
directo del defecto.®*°

Es fundamental tener presente que muchos defectos pueden ser ocasionados por
infecciones virales durante la etapa de embriogénesis e insistir en el
interrogatorio porque un numero significativo de gestantes no recuerda ningun
evento de los dos primeros meses de gestacion, en su mayoria porqgue muchas
gestantes se enteran de su embarazo pasada esta fecha porque no planifican sus
embarazos.

No resulté asi en esta paciente porque durante las cesiones de asesoramiento
genético recordd que la infeccion respiratoria la contrajo cercana al estudio de
alfafetoproteina, que se indica alrededor de la semana 16 de gestacion, pasado el
tiempo de embriogénesis.

Después de varias cesiones de asesoramiento genético se concluyé como un
espectro auriculo-facial aislado y se informé y se asesor6 a la familia, ademas de
organizar interconsultas con Especialistas en Otorrinolaringologia y Cirugia
Maxilofacial y Estética para su seguimiento y su tratamiento quirdrgico.
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