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ANTECEDENTES

En 1952 Goldenhar describié un sindrome que incluia apéndices preauriculares y dermoide
epibulbar. Posteriormente, Gorlin en 1961 (1) describié un conjunto de malformaciones
heterogéneas caracterizadas por anormalidades en el desarrollo de estructuras faciales v
vertebrales, tales como ¢l pabellon auricular, los ojos, la cavidad oral y la mandibula, asi
como anomalias vertebrales, renales y cardiacas las cuales forman parte de esta entidad. La
displasia facioauriculovertebral también conocida como Espectro Facioauriculovertebral
(FAV), Microsomia hemifacial (MHF), Sindrome del 1° y 2° arco branqujales o Sindrome
de Goldenhar este Gltimo diferenciado por presentar ademas un dermoide epibulbar(1y2). El
espectro facioauriculovertebral y sus variantes s¢ han descrito como condiciones aisladas o
como sindromes dependiendo de las anomalias asoctadas (1). Se considera que la micretia
aislada o los apéndices preauriculares representan la manifestacion minima (3y4). Los
defectos auriculares se clasifican de acuerdo a la clasificacion clinica de Tanzer : Tipo L
anotia. Tipo I microtia a) con atresia de conducto auditive externo b) sin atresia de
conducto auditivo externo. Tipo III: hipoplasia de tercio medio de la aurfcula. Tipo IV:
hipoplasia de tercio superior de la auricula a) constrefiida b) criptotia. Tipo V: orgja
constrefiida(3). La asimetria facial es la discrepancia cuantitativa en tamafio entre el lado
izquierdo y derecho del macizo facial lo que clinicamente se expresa como microsomia
hemifacial ocasionada por la hipoplasia mandibular ipsilateral o contralateral al pabelldn
auricular afectado (3y4). Mumray y col 1982 hacen referencia a tres tipos de deformidad
esquelética, Tipo I: Mandibula y fosa glencidea en miniatara con morfologia normal. Tipo [I:
desplazamiento anterior y medial y Tipo III: ausencia completa de la rama y fosa glenoidea.
Se ha observado la alteracion del esqueleto axial vertebral, que usualmente esta limitado 2 la
regién cervical y ocasionalmente se afectan las vértebras toricicas, es raro que existan
malformaciones a nivel de las costillas (5). Entre las malformaciones renales, s¢ han
referido con mayor frecuencia; la fusién renal, la agenesia renal, el reflujo vesicoureteral la
obstruccidn v duplicacién ureteral y el rifion poliquistico (5y8). Las malformaciones
cardiacas mas comunes son la tetralogia de Falloty los defectos septales ventriculares (10).
Poswillo sugirié una frecuencia del espectro FAV de 1:3 500 nacimientos (1) Sin embargo la
frecuencia mas aceptada es la sugerida por Grabb de 1: 5 600, con un2 proporcion de
afectados del sexo masculino sobre el femenino de 3:2 (2).

Esta alteracion se origina aproximadamente 2 los 30 a 45 dias de la gestacién con la
formacién del primer arco faringeo (arco mandibular) que contribuye principalmente a la
formacién de las estructuras de la cara, ambas porciones mandibular y maxilar y los
pabellones auriculares (7).

La mayoria de los casos son esporadicos y en los casos familiares la etiologia més aceptada
es fa multifactorial. (11)

La ocurrencia de diferentes combinaciones y grades de severidad han sugerido que la
microsomia hemifacial (MHF) y el Sindrome de Goldenhar sean causados por una alteracién
de la morfogénesis similar cuya patogenia es una interferencia ¢n la condrogénesis que
conduce aeste fenotipo (7).



MARCO DE REFERENCIA

Existen pocos estudios prospectivos como ¢l de Rollnick (1987) (5) donde se describen 294
pacientes con variabilidad fenotipica del especiro FAV. Se conoce que la frecuencia de la
asimetria facial es de 20% a 65% (1y5) el demmoide epibulbar se presenta en el 50% a 65%
(1) de los casos y se denomina Sindrome de Goldenhar ( 9), las malformaciones auriculares
tienen una frecuencia del 65% (1) al 99% ( 5) donde se incluyen los apéndices preauricularss
con una frecuencia de 40%, las alteraciones esqueléticas como son la platibasia,
occipitalizacion del atlas, espina bifida, hemivertebras I anomalia de Kippel-Feil y la
escoliosis se presenta con un 30%, esta ultima es la reportada mas frecuentemente(5). Las
malformaciones renales tales como la agenesia renal, doble urétero, ectopia renmal,
hidronefrosis e hidrouretero tienen una frecuencia del 1 al 10% aungue no ha sido bien
definida (6)(8). Las malformaciones cardiacas como los defectos septales ventriculares y la
tetralogia de Fallot tienen una frecuencia del 14 al 47% y son una causa significativa de
morbimortalidad entre los pacientes con espectro FAV (10 y 14). También sc conocen otras
malformaciones asociadas al espectro FAV tales como paladar hendido fistulas
traqueoesofigicas anomalias de manos y dedos e hipoplasia pulmonar (10).

En un estudio previo retrospectivo llevado & cabo en esta Institucién por los mismos autores;
se encontrd que la microtia airesia unilateral se presenté con una frecuencia del 48%; las
malformaciones renales se presentaron en el 1% Yy se trato de una agenesia renal unilateral,

las malformaciones vertebrales se presentaron en ¢l 10% de los casos, siendo la escoliosis la
mas frecuente.

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

;LA GRAVEDAD DE LAS MALFORMACIONES FACIOAURICULARES INFLUYE
PARA QUE SE PRESENTEN LAS MALFORMACIONES EN LOS OTROS SISTEMAS
AFECTADOS Y CUAL ES LA FRECUENCIA DE ESTAS MALFORMACIONES
ASOCIADAS?



JUSTIFICACION

En el Hospital General “Dr. Manuel Gea Gonzilez” sc atiende un gran nimero de pacientes
con malformaciones crancofaciales. Un grupo importante de estos pacientes tiemen el
diagnéstico de espectro FAV, por lo que se les realizan estudios radioldgicos y ultrasomdo
renal para determinar la aparicién de las malformaciones vertebrales y renales que se
reportan en la literatura. Teniendo solo los datos de un estudijo retrospectivo en este hospital
y no existiendo una casuistica de la frecuencia con la que se presentan estas alteraciones en
los pacientes que acuden a nuestro hospital en este trabajo se tratara de establecer la
frecuencia de las alteraciones vertebrales, cardiacas y renales en los pacientes con sspectro
FAV y determinar la utilidad médica de los estudios que se les solicitan a los pacientes.

OBJETIVOS

- Determinar si existe correlacién entre la gravedad de las malformaciones craneofaciales y la
presencia y tipo de otras malformaciones en organos y sistemas diferentes.

HIPOTESIS

H1i: Si reaimente el grado de malformaciones craneofaciales se correlacionan con la
frecuencia de malformaciones a otro nivel, entonces a mayor severidad de las
malformaciones craneofaciales mayor prevalencia de malformaciones vertebrales, renales y
cardiacas.

DISENO

Un estudio de tipo descriptivo, abierto, observacional, prospectivoy transversal.
MATERJIAL Y METODO

Se tomara como muestra a la poblacién de pacientes que acudan a la consuita externa de

Genética Médica durante 1998, Y con diagnéstico de microtia atresia del conducto auditivo
externo y/o microsomia hemifacial.



CRITERIOS DE SELECCION
Criterios de inclusidn:

Pacientes con diagnéstico de microtia atresia y/o microsomia hemifacial

Criterios de exclusidn:

Pacientes que clinicamente no tengan espectro facioauriculovertebral.
Pacientes gue no deseen participar en el estudio

Criterios de eliminacidn

Pacientes que no cuenten con estudio radiolégico de columna vertebral , ultrasonido renal,
valoracién cardiovascular.

VARIABLES
Independientes
Edad

Sexo

Dependientes

Asimetria Facial (presente o ausente)

Hipoplasia mandibular bilateral, unilateral

Microtia atresia Tipo I, II, XIT, IV y V segun clasificacidn de Tanzer
Macrostoma i

Apéndices preauriculares

Demoide epibulbar

Hemivéricbras, escoliosis, fusién de vértebras.

Malformacioncs renales

Malformaciones cardiacas

Otras malformaciones



PARAMETROS DE MEDICION
Escala nominal, presencia ¢ ausencia de maiformaciones.
Los dafos seran obtenidos através ds un médico residente de la especialidad de genética

médica mediante la revision clinica de los pacientes, los estudios radioldgicos vy el

ultrasonido renal por un especialista y por ¢l cardiélogo en caso de sospecharse la presencia
de alteracidn cardiaca.

CRONOGRAMA

Fecha de inicio 01-03-98 Fecha de terminacién: 31-02- 99

A X 1.- Revisién bibliogréfica (lmes)

C XX 2.- Elaboracién del protocolo (2meses)

T XXXXXX 3.- Captacidn de la informacién (6 meses)

I X, 4.- Procesamiento v andlisis de datos (2 meses)
v X 5.- Elaboracién del informe técnico final (1mes)
1 ¥ 6.- Divaigacién de los resultados (1 mes)
DMAMIJASONDE

RECURSOQS
Humanos :

Investigadores responsables

Dra Sonia Cantin Serrano

Dra Ma. Hortensia Valdéz de [a Torre
Investigadores asociados

Dr Gerardo Perdigdn Castaficda

Dr German Gomez Briseilo
Investigador Principal

Dra Ménica Quintana Garcia



Materiales:

Hojas tabuladas, lapices y plumas
Estudio radieldgico de columna vertebral en proyeccion AP y lateral, Ultrasonido renal y
electrocardiograma y ecocardiograma.

Los estudios que se solicitaran a los pacientes son parte de la rutina por lo cual no se incurre
aun gasto adicional.

VALIDACION DE DATOS

Mediante graficas de barra y porcentaje

CONSIDERACIONES ETICAS

Todos los procedimientos estaran de acuerdo con lo estipulado en el reglamento de la Ley
General de Salud en Materia de Investigacion para la Salud y se considera, de acuerdo al
articulo 27, parrafo I, como investigacién sin riesgo.



RESULTADOS

Se revisaron un total de 216 pacientes de los cuales solo se incluyeron 74 ya que los restantes
132 no contaban con el estudio radiologico, el ulirasonido renal y/o la valoracién por el
cardidlogo.

Larelacién del sexo de los individuos de este estudio se muestraen latablal en la cual no
encontramos diferencia y se muestra una proporcion semejante.

Lz asimetria facial (Tabla II) estuvo presente en el 89.1%, con una mayor frecuencia en ¢l
sexo femenine (50%) v en el masculino (39.1%), también la hipoplasia mandibular fue mas
frecuente en el sexo femenino (45.9%) que en el sexo masculino (37.8%) en ambeos grupos
en forma unilateral y con predominio del lado derecho (Tabla III). La microtia umlateral y
bilateral se observo en 66 pacientes en total correspondiendo el 44.5% al sexo femenino y el
41.8% al masculino siendo mas frecuente el lado derecho, la frecuencia de individuos con
microtia bilateral fue del 4% (Tabla IV). En el 22.9% (17 paciente} se observaron la
presencia de apéndices preauriculares. Tl dermoide epibulbar se encontré en el 9.4% de los
pacientes con predominio del sexo famenine y el macrosioma con una frecuencia del 10.8%
con ignal proporeidn de sexos y siendo el lado afectado ipsilateral a la microtia; (Tabla V).
Las malformaciones vertebrales se describen {Tabla VI) donde se muestra una frecuencia del
22.9%, las malformaciones mas frecuentes son la fusion de vértebras cervicales y escoliosis.
También en 2 casos se observaron alteraciones costales. Las malformaciones renales se
encontraron en el 2.7% (Tabla VII} y las malformaciones cardiacas en el 4% sdlo se
presentaron en el sexo femenino (Tabla VIII).

Otro tipo de malformaciones asociadas al espectro fueron el labio hendido con y sin paladar
hendido en el 6.7% de los casos, con predominio del sexo masculino, el paladar hendido en
el 2.6% de los casos, ia micrognatia en el 5.4%, la parélisis facial en el 4%, la implantacién
baja de pulgar del 4% de los casos y la polidactilia en el 1.3% igualmente agenesia de
pulmon en el 1.3%. (T tabla IX).



TABLAI

DISTRIBUCION POR SEXOS
MASCULINO | FEMENING TOTAL
36 38 74
TABLA II
ASIMETRIA FACIAL
ASIMETRIA MASCULINO FEMENINO TOTAL %
FACIAL
UNILATERAL DER I8 23 41
1ZQ 8 11 19
BILATERAL 3 3 3
TOTAL 29 37 56 89.1
TABLA III
HIPOPLASIA MANDIBULAR
MASCULINO FEMENINO TOTAL %
UNILATERAL 18 20 33
DER 9 13 22
1ZQ
BILATERAL 1 T 2
TOTAL 28 34 62 837
TABLA IV
MICROTIA
MASCULINO |FEMENINO |TOTAL
I 2 2
m |25 29 54
UNIL  TiI | 4 1 5
v 1 1
V1 1
BILATE II 1 1
RAL
m |2 2

Clasificacion de Tanzer 1985

o




TABLAV
MALFORMACIONES ASOCIADAS

MALFORMACION |MASCULINO FEMENING TOTAL %

DERMOIDE 1 6 7 9.4

APENDICES 10 7 17 229
PREAURICULARES

MACROSTOMIA 3 5 8 10.4

TABLA VI
MAILFORMACIONES VERTEBRALES

TIPO DE MALFOR- SEXO TOTAL

MACION MASCULINO FEMENINO

%

CUERPOS 1 1

VERTEBRALES

SUPERNUMERA-

RIOS

FUSION DE|3 3 6

VERTEBRALES

CERVICALES 5

ESPINA  BIFIDA
CERVICAL Y
TORACICA

ESCOLIOSIS 3 3
XIFOSIS, ROTO-

—
—_

—
—

ESCOLIOSIS,
HEMIVERTEBRAS
HEMIVERTEBRAS

—
—_

—
—
[oe

=
3
=
e
ESCOLIOSIS >
=
-

Dy
1 1 [~ -1
ESCOLIOSIS, b

CERVICALES g

FUSION DE VERT

HENDIDURA L5 1 1
TOTAL 7 10 17 22.9%

Rl




TABLA VII
MALFORMACIONES RENALES

TIPO “DE[MASCULINO FEMENINO TOTAL %
MALFORMACION
HIPOPLASIA.
RENAL 1 1 13
RINON ECTOPICO
Y FUSIONADO 1 1 1.3
TABLA VIII

MALFORMACIONES CARDIACAS
TIPO DE[MASCULINO FEMENINO
MALFORMACION TOTAL %
BRDOHH* 1 1 1.3
PROLAPSO DE 1 1 13
VALVULA MITRAL
PCA** 1 1 1.3

BLOQUEO DE RAM A DERECHA DE HAZ DE HIS
PERSISTENCIA DE CONDUCTO ARTERIOSO

TABLAIX
OTRAS MALFORMACIONES

TIPO DE MASCULINO FEMENINO
MALFORMACION TOTAL %

LABIO PALADAR 4 1 5
HENDIDO

ALTERACIONES 3 3
RADIALES

PARALISIS FACIAL 3

MICROGNATIA

28 )
—
[fa] LSEY RV

PALADAR 1 1
HENDIDO

AGENESIA DE 1
PULMON

o

TOTAL 8 9 17 22.9%




DISCUSION

En el presente trabajo no se observo predominio de sexo como ha sido referido en la
literatura(3) en que el sexo que se afecta con mas frecuencia es el masculino, sin embargo,
es posible que al aplicar los criterios de seleccion haya existido un sesgo en la muestra, ya
que, la mayorfa de los pacientes acuden al departamento de cirugia plastica buscando
mejoria estética, lo que pudo haber elevado un buen mimero de pacientes masculinos se
negaran al tratamiento quirirgico.

En este trabajo encontramos la microtia zislada en el 6.7% en forma unilateral siendo el lado
derecho et mas afectado, en forma bilateral en €l 1.3% y asociada a las otras malformaciones
en un 91.8% dato que concuerda con lo reportado por Rollnick en un estudio de 254
individuos donde reporta una frecuencia del 99% (5) siendo la microtia con atresia de
conducte anditivo externo el tipo mas frecuente.

La asimetria facial fue el dato clinico que se encontrd con mayor frecuencia 89.1% y comeo
se ha referido en la literatura puede no ser aparenie en nifios y haciéndose evidente con ¢l
crecimiento, se presenta con una variacion del 20 ai 65% (13} Debido a la edad encontramos
un gran nimero de pacientes con asimetria ya que la mayoria sobrepasaba la prnimera
infancia, los apéndices preauriculares localizados sobre la linea trago-oral se encontraron
con una frecuencia de! 22.9% y en algunos casos solo hubo apéndices sin estar asociados 2
microtia. La macrostomia se presenta en el 35 % (13) de los pacientes con espectro FAV, en
este estudio se observé en el 10.8% de los casos, se encontré mas afectado el lado ipsilateral
a la microtia y a fa hipoplasia mandibular y con igual proporcion en ambos sexos.

Las malformaciones vertebrales que se encontraron con mayor frecuencia fueron la fusién de
vértebras cervicales vy la escoliosis, las cuales se reportan en Ja literatura con una frecuencia
del 20 al 35% (5) en este estudio encontramos una frecuencia total del 22.9% de las
malformaciones vertebrales que son datos similares a los reportados en la literatura. También
observamos en dos pacientes alteraciones costales come costillas cervicales e hipoplasia de
costilla numerc 12 existen pocos datos en relacién a este tipo de hallazgos en la literatura
(7.

Las malformaciones renales de las cuales se ha observado una frecuencia del 5 al 10%
dependo de las series publicadas (5y6) en este estudio se encontraron con una frecuencia del
2.6% que es menor a lo referido en la literatura y se presentaron sélo en ¢l sexo femenino.
Las malformaciones cardiacas se encontraron en este estudio en el 4% de los casos ¥
fueron proplapso de la valvula mitral, persistencia del conducto arterioso y un bloqueo de
rama derecha de] haz de His, no existe una lesién cardiaca caracteristica y la frecuencia
reportada varia del 4 al 58% (10- 14) que son datos similares a los reportados en este
estudio,

Otras malformaciones congénitas encontradas en el presente trabajo fueron labio hendido
con v sin paladar hendido con una frecuencia del 6.7% datos similares a lo reportado en la
literatura donde las frecuencias son del 7 al 15% (5) coincidiendo en que el sexo mas
afectado con mayor frecuencia es el masculino y el paladar hendido se encontré en el 2.6%
sin predileccion por sexo y del cual no existe una frecuencia informada en la literatura(13).
Otras malformaciones encontradas en este grupo de pacientes fueron la pardlisis facial
solamente de! VII par craneal en el 4% de los casos, la micrognatia se presenté en el 5.4% de



los casos. Alteraciones radiales como la hipoplasia del pulgar se observaron en el 4% de los
casos esto s¢ ha referido en la literatura aunque no se conoce la frecuencia exacta. La
agenesia de pulmdn y la polidactilia se observaron con una frecuencia de 1.3% en cada caso
¥ se ha mencionado en ia hiteratura, el reporte de un caso con hipoplasia de puimdn (10).

CONCLUSIONES

Independientemente de la gravedad de las caracteristicas craneofaciales, otras malformaciones
pueden estar asociadas por lo que se considera conveniente que el paciente se realice los
estudios de gabinete para un diagnéstico integral que influira en el prondstico ya que se
modificara de acuerdo a las complicaciones.

Finalmente se enfatiza que:

1.- La asimetria facial es comun y debe ser explorada en forma intencionada en todos los
pacientes con microtia unilateral o bilateral.

2.- En pacientes con espectro FAV es frecuente encontrar otras malformaciones

3.- En estos pacientes las malformaciones vertebrales se asocian con mayor frecuencia por lo
que es importante valorar tempranamente el tipo dar tratamiento oportuno. Asi como la
asociacién de las malformaciones cardiacas y renales.
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