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No te rindas, aun estas a tiempo

De alcanzar y comenzar de nuevo,
Aceptar tus sombras,

Enterrar tus miedos,

Liberar el lastre,

Retomar el vuelo.

No te rindas que la vida es eso,
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Perseguir tus suefios,
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Y destapar el cielo.
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Aunque el miedo muerda,
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Y se calle el viento,
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Auln hay vida en tus suefos.
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Aunque el miedo muerda,
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AuUn hay vida en tus suefos

Porque cada dia es un comienzo nuevo,
Porque esta es la hora y el mejor momento.
Porgue no estas solo, porque yo te quiero.

MARIO BENEDETTI
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INTRODUCCION

Entre las enfermedades y sindromes conocidos como “enfermedades raras o
de baja prevalencia’, estd la Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral,
anteriormente conocida como sindrome de Goldenhar, es una condicion que
presenta un conjunto de diversas malformaciones congénitas que
involucran el esqueleto, los tejidos blandos y las estructuras
neuromusculares, estas varian de una persona a otra resaltando
principalmente una marcada hipoplasia en el area facial, lo que limita la
funcion normal de las estructuras, afectando severamente la calidad de vida

de los pacientes.

En esta revisibn bibliografica se da a conocer la importancia de la
etiopatogenia diagndstico y tratamiento de este sindrome, el cual puede o no
presentar antecedentes familiares.

Las formas mas graves de este sindrome se pueden identificar de inmediato,
mientras que las leves pueden ser tan sutiles que dificultansu diagnéstico, es
importante conocerla a profundidad, ya que se pueden ver comprometidos

organos vitales y poner en riesgo la vida.

Es ideal tener un diagnéstico oportuno desde el nacimiento para manejar
unaadecuada relacion clinico-paciente y brindar al paciente un tratamiento
multidisciplinario, que involucra varias ramas de la salud como la medicina,
odontologia, y psicologia para intentar una rehabilitacion integral y que
permita al paciente llegar a tener una mejor calidad de vida.

Los Cirujanos Dentistas tenemos el compromiso de guiar y aportar nuestro
conocimiento para coadyuvar a lo largo del proceso por el cual sean

sometidos los pacientes con el objetivo de integrarlo la vida social.
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CAPITULO |

GENERALIDADESDEL DESARROLLO EMBRIONARIO

La gestacion en el ser humano comienza con la fusién de un 6évulo y un
espermatozoide, tanto las células femeninas como masculinas deben
experimentar un gran numero de cambios (gametogénesis) que las convierte
genética y fenotipicamente en gametos maduros capaces de participar en el
proceso de fecundacion. Después los gametos al ser liberados de las
gonadas Yy dirigirse hacia la parte superior de la trompa de Falopio, donde
suele producirse este fenomeno. El évulo fecundado, ya propiamente el
embrion debe entrar en el Utero donde se sumerge en el revestimiento

uterino a este proceso se le llama implantacion.!

1.1 DESARROLLO EMBRIONARIO.

La embriologia es la ciencia que se encarga de la investigacion y del
conocimiento que estudia las etapas prenatales del desarrollo se puede
definir, como la ciencia que estudia el periodo embrionario, es decir las
primeras ocho semanas del desarrollo. Este periodo va de la fecundacion y la
formacion del cigoto, hasta la aparicion de los primeros esbozos de los
organos y los miembros.Posteriormente la embriologia especial u
organogénesis estudiara el desarrollo y el crecimiento de los érganos y
sistemas a partir de sus respectivos esbozos. El desarrollo involucra
procesos de cambios morfologicos, estructurales y funcionales, mientras que
el crecimiento se caracteriza por el aumento de tamafio de los Grganos,

aparatos y sistemas.?
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1.2 ETAPAS DEL DESARROLLO

Etapa prenatal: Esta abarca el periodo de tiempo que transcurre desde la
fecundacion del ovocito hasta el nacimiento se dividen en dos periodos.

Periodo embrionario: Desde la fecundacion y se forma el cigoto hasta la
octava semana del desarrollo, e implica morfogénesis y diferenciacion
celular. En este periodo se diferencian los tejidos principales del organismo y
que surgen de los esbozos de los 6rganos, involucra la morfogénesis,
histogénesis, y comienzo de organogénesis.?

Periodo fetal: Se extiende desde la novena semana hasta el momento del
nacimiento (alrededor de la semana 38 del desarrollo). En este momento
continua el desarrollo de los aparatos y sistemas, establecidos durante el
periodo embrionario, continda la diferenciacion de los tejidos y el crecimiento.
El aumento de tamafio mas significativo ocurre en el quinto mes.?

El nacimiento es un cambio fundamental, donde se desarrolla el nuevo ser,
gue adquiere independencia, por lo tanto se producen cambios en el sistema
respiratorio y cardiovascular. Asi seguiran los cambios en las diferentes
etapas como la postnatal, primera infancia, segunda infancia, la pubertad,

adolescencia y periodo adulto.

Fig. 1 Embrién de ocho semanas de vida.?
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1.3 FORMACION DE LAS CAPAS GERMINATIVAS

Cabe resaltar unos de los momentos importantes y decisivos en el desarrollo
embrioldgico, es cuando se forma las tres capas
germinativasprecursoras,que conforman organos y estructuras detalladas
tanto internas como externas detodo nuestro organismo.Siendoestos
momentos fundamentales para cualquier alteracion estructuralque exista en
el cuerpo, como la falta de desarrollo, anomalia de forma, incluso la
presencia de sindromes, como es el caso de la Displasia Oculo-Aurico-
Vertebral (sindrome de Goldenhar).En donde es evidente que existi6 una

alteracién en este periodo que se describe como el proceso de gastrulacion.

El proceso donde se forman las tres capas germinales primarias: el
ectodermo (la capa externa), el mesodermo (capa intermedia) y el

endodermo (capa interna) a este proceso se le denomina gastrulacion.

La gastrulaciébn comienza en la tercera semana, inicia con la formacién de la
linea primitiva en la superficie del epiblasto, que en su extremo cefalico,

presenta el nédulo primitivo.*

A

= N b % 5 = >
Borde secc:lona%\ o “TSsader
del amnios NS =

Linea primitiva

= — —

Fig. 2 Cara dorsal de embrién de 18 dias.*
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En la region del nédulo y de la linea las células epiblasticas se desplazan
hacia el interior (se invaginan) para formar dos nuevas capas celulares: el
ectodermo y el endodermo. En consecuencia el epiblasto da origen a las
tres capas germinativas del embridn. Las células de la capa germinativa
intraembrionaria mesodérmica, emigran a las otras dos capas germinativas
hasta que establecen contacto con el mesodermo extraembrionario que

recubre el saco vitelino y el amnios.*

Nddulo primitivo
.~ Linea primitiva
Epiblasto s

Amnioblastos

Saco
vitelino

Células mesodérmicas en invaginacion

Fig. 3 Corte transversal por la region craneal de la linea primitiva, muestra la

invaginacion de las células epiblasticas.*

11
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1.4 DERIVADOS DE LAS CAPAS GERMINATIVAS

La hoja germinativa ectodérmica da origen a los érganos y estructuras que
nos mantienen en contacto con el mundo exterior, sistema nervioso central,
sistema nervioso periférico, epitelio sensorial del oido, nariz, ojo, piel, pelo,
ufias, hipofisis, glandula mamaria, las glandulas sudoriparas y el esmalte de

los dientes que también son derivados ectodérmicos.*

Los componentes mas importantes de la hoja germinativa mesodérmica son
mesodermo paraxial, intermedio y de la lamina lateral. EI mesodermo
paraxial forma somitdmeras que da origen a la mayor parte del mesénquima
de la cabeza y se organizan en somitas en los segmentos occipital y caudal.
Los somitas dan origen al miotoma (tejido muscular), al esclerotoma
(cartilago y hueso) y al dermatoma (tejido subcutaneo de la piel), todos estos
son tejidos de sostén del organismo, también se origina el sistema vascular,
es decir el corazdn las arterias, venas, vasos linfaticos y todas las células
sanguineas Yy linfaticas. También el sistema urogenital: rifiones, génadas y
sus conductos (con excepcion de la vejiga). Por dltimo el bazo y las

glandulas suprarrenales.*

La hoja germinativa endodérmica proporciona revestimiento del tracto
gastrointestinal, aparato respiratorio y la vejiga. También forma el
parénquima de la tiroides, paratiroides, higado y pancreas, el revestimiento

epitelial de la cavidad del timpano y de la trompa de Eustaquio.*

La siguiente imagen (Fig. 4) muestra como esta formado el cuerpo humano
desde el interior hacia exterior, ademas de tejido esquelético, muscular,
muestra los derivados de las diferentes capasque originan 6rganos y tejidos,

gue constituyen todo el cuerpo humano.

12
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Ectocdermo (en verde):
Epitelio de revestimiento y
glandular de: tube
digestivo, higado, vias
biliares, y pancreas; vias
respiratorias; vesicula,
uretra y prostata; tiroides,
paratiroides y timo.
Células de las lineas

germinales de ovocitos y
espermatozoides, y,

Fig. 4 Derivados de las tres capas germinativas.®

Ectocdermo [en rojo):
Tejido narvioso; epidermis
y sus derivados (pelo,
cabello, ufias, esmalte
dental).

Mesodermo {(en
amarillo): Esqueleto,
musculatura, tejido
conectivo, aparato
cardiovasculary
ranal.

13
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1.5 FORMACION DE LOS ARCOS FARINGEOS

Al principio de la cuarta semana se desarrollan los arcos braquiales
ofaringeos, quesurgen de la proliferacion del mesénquima el cual se
condensa formando barras en direccion dorsoventral. Los arcos faringeos

son cinco, pues el sexto no se desarrolla en la especie humana.?

Histologicamente los arcos estan constituidos por un nucleo
mesenquimatoso que contienen, una barra cartilaginosa, un elemento
muscular, una arteria (arco aértico) y un nervio craneal especifico. Los arcos

estan revestidos por fuera de ectodermo y por dentro de endodermo.?
1.6 DERIVADOS DE LOS ARCOS FARINGEOS

Los arcos faringeos contribuyen en la formacion del cuello y en gran medida
a la formacion de la cara, hacia el final de la cuarta semana, el centro de la
cara esta formado por el estomodeo, que en esta etapa es llamada boca
primitiva, y semanas mas adelante serd la cavidad bucal. En la siguiente
imagen del embrién, se pueden observar las prominencias de los arcos

faringeos y los cambios que se pueden distinguir en una semana de vida.*

Vesicula

audirlva\ Arco hioideo (I1)

Arco
mandibular (1) Tercar surco faringeo Arco

o
mandibutar (1) Localizacién de la

vesicula auditiva

B Apdfisis
maxilar 2 fo
Neurcporo Gy o H'env.Ldu.a
craneal Vesicula uarto hicidecmandibular
: optica somita

Arco hicideo (Il)
A -
lercer
arco
faringec

Arco

L cardiaca
mandibular

ﬁ Prominencia
A c,
Placoda
auditiva Cuarto
arco
faringeo

hicideo

Prominencia

cardiaca Prominancia

Cola 2
cardiaca

Yema dal
miembro
Cordén superior
de fijacion { umbilical

Prominencia

vitelino

Pediculo ne
de fijacion Somita hepatca Cola
Prominencia
co Cresta néfrica Yema del i ene
% miembro infericr Ry, mescnéfrica
Al principio de la 4. semana Hacia la mitad de la 4.” semana Al final de la 4." semana

Fig. 5 Diversas prominencias y cambios del embrion en una semana.
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1.7 PRIMER ARCO FARINGEO

También llamado arco mandibular estd formado por una porcion dorsal
llamada proceso maxilar, que se extiende hacia adelante debajo de la region
correspondiente a el ojo y una porcion ventral, el proceso mandibularo
cartilago de Meckel. Durante el curso del desarrollo el cartilago de Meckel
experimenta fendmenos de reabsorcion debido a la extensa apoptosis
sufrida por los condrocitos y éste desaparece, excepto en dos pequeias
porciones en su extremo dorsal que persisten y forman respectivamente, el
yunque y el martillo. EIl mesénquima del proceso maxilar dara origen mas
tarde al premaxilar, maxilar, hueso cigomético y parte del hueso temporal por
osificacion membranosa del tejido mesénquimatico que rodea al cartilago de
Meckel, el primer arco contribuye a la formacion de los huesos del oido

medio.14

La musculatura del primer arco da lugar a los musculos de la masticaciéon
(temporal, masetero, pterigoideo medial y pterigoideo lateral), el vientre
anterior del digastrico, el milohioideo, el musculo, el martillo y el periestafilino

externo.*

La inervacién de los musculos del primer arco llega Unicamente por la rama
maxilar inferior del nervio trigémino. Como el mesénquima del primer arco
contribuye también a la dermis de la cara, la inervacion sensitiva de la piel
facial es suministrada por las ramas oftalmicas, maxilar superior y maxilar

inferior.4

15



=i

.

i

W UNAM
1904

Martillo fungue

Cartilago de Estribo

Estiloiden

'il,. fMeckel Proceso
\
* Ligamento Estilohioiden

( Cuerno menor del Hioides
\, — Cuerno mayor del

Cuerpo del e Hioides
Hioides
Cartilago Tiroides

Cartilago Cricoides

-_— .
=Fﬁ.n|lln Traqueales

Fig. 6 Estructuras definitivas formadas por los componentes cartilaginosos.”
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1.8 SEGUNDO ARCO FARINGEO

También llamado hioideo (cartilago de Reichert) da origen al estribo, la
apofisis estiloides del hueso temporal, el ligamento estilohioideo y
ventralmente, el asta menor y la porcién superior del cuerpo del hueso

hioides.*

Los musculos son el estribo, el estilohioideo, el vientre posterior del
digastrico, el auricular, y los musculos de la expresion facial. Todos los
musculos estan inervados por el nervio facial que corresponde al segundo

arco.*

El disefio del segundo arco braquial se encuentra influido por el gen que
contiene homeobox Hoxa-2, la eliminacion de este gen se traduce en la

ausencia de formacioén de los derivados esqueléticos del segundo arco.*

>/ Proceso nasomedial
Prominencia frontonasal

Proceso nasal
lateral

Surco
nasolacrimal

Placoda nasal

Fosa nasal

Membrana

orofaringea .
9 2 Proceso maxilar

Orificio oral
+_Mandibula
/ ‘Proceso maxilar

Hendidura

Arco mandibular hiomandibular

Arco hioideo
Proceso maxilar Canal
nasooptico

Vesicula otica

Proceso

nasal lateral
Il arco

Proceso
It arco nasomedial
hioideo ’ .
Arco hicideo Cuarto arco Proceso maxilar  AC0 mandibular

| arco mandibular

Arco mandibular Tercer arco

4 semanas 5 semanas 51/2 semanas

| .
Fig. 7 Vistas frontales y laterales de embrién humano de la semana 4 a la 8 de vida.*
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1.9 DESARROLLO EMBRIONARIO DE CABEZA

El desarrollo de la cabeza y el cuello comienza desde etapas muy tempranas
de la vida intrauterina, desde el inicio el futuro cerebro es el componente
primordial y predominante de la region craneofacial. El estomodeo del
embridn en etapas iniciales se encuentra separado del intestino primitivo por
la membrana orofaringea, esta desaparecera a finales del primer mes de
vida embrionaria, alrededor del estomodeo se pueden localizar varias
prominencias que constituyen el tejido a partir del cual se forma la cara. El
ectodermo de la membrana orofaringea se origina en el reborde neural
anterior y esté se caracteriza por su expresion del factor de transcripcion
con homeobox Pitx-2 y a partir de él se desarrolla la bolsa de Rathke. En la
linea media del rostro se encuentra la prominencia frontonasal, que esta
compuesta de células mesenquimatosas derivadas del proscencéfalo y

algunos de la crestaneural del mesencéfalo.!

El mesénquima que interviene en la formacion de la region de la cabeza
deriva del mesodermo paraxial y de la lamina lateral, la cresta neural,
yporciones engrosadas del ectodermo que reciben el nombre de placodas

ectodérmicas.

El mesodermo paraxial forma la mayor parte de la pared de la caja craneana,
la dermis y tejidos conectivos de la region dorsal de la cabeza y las
meninges que se encuentran en relaciébn caudal con el proscencéfalo. El
mesodermo de la ldmina lateral forma los cartilagos laringeos (aritenoides y
cricoides). Las células de la cresta neural se originan en el neuroectodermo
de la regién proscénfalica, mesencéfalica y del cerebro posterior y emigran
en direccion ventral hacia los arcos faringeos. En estos sitios se originan
estructuras esqueléticas como son la region media de la cara y del arco
faringeo y de las demas regiones incluyendo cartilago, hueso, dentina,
tendén, dermis, meninges, neuronas sensitivas, y estroma glandular, las

células de las placodas ectodérmicas que han o no recibido el aporte de la
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cresta neural forman las neuronas de los ganglios sensitivos, craneales

quinto, séptimo, noveno, y décimo.*

En la cuarta y quinta semana de desarrollo intrauterino la caracteristica mas
tipica es el desarrollo de los arcos braquiales o faringeos que contribuyen en
gran medida a las caracteristicas externas del embrién.® En el centro de cada
bolsa se encuentra una arteria importante denominada arco adrtico que se

extiende por la aorta ventral y la dorsal.?

Nasomedial

7Pr. Nasolateral

——..—\'.\—“ Estomodeo

R D n

£ Pr. Mandibular
——

~~

Fig. 8 Principales prominencias que formaran la cara.®

Prominencia frontal

Placoda Depresion
nasal nasal <

Placa

oral Abertura

oral

Proceso maxilar

Arco mandibular

Arco hioideo

4 semanas (3.5 mm)

Fig. 9 Se observan las diversas prominencias que originara a la cara.
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La formacién y desarrollo de la cabeza hay que distinguir dos regiones: la
regiéon neurocraneana y la region visceral.?

Estomodeo

Prominencia
nasal
lataral

Monticules
auriculares

Seno cervical

Hueco
nasal

Prominencia
nasal medial

Conducto auditivo
externo

Oreja en desarrolio
del oido externc

Oreja del oido externo

i Prominencia frontonasal - Prominencia maxilar

Preminencia mandibular

Fig. 10 Estructuras especificas que formaran la cara.®
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1.9.1 FORMACION DEL 0JO

El ojo es un d6rgano muy complejo se origina a partir de la pared del
diencéfalo, el ectodermo superficial y el mesénquima migratorio de la cresta
neural craneal.! La primera manifestacion del ojo en desarrollo aparece en el
embridn de 22 dias, los ojos se forman en las paredes laterales de la regiéon
cefalica del tubo neural (prosencéfalo). En este nivel se forman las vesiculas
Opticas que se comunican con la luz del tubo neural mediante los pediculos
opticos. Las vesiculas se originan por induccién del mesénquima adyacente
al cerebro en desarrollo a través de distintos mediadores quimicos. Se ha
estudiado recientemente que el PAX 6 es un gen maestro para el desarrollo
del ojo. Este gen produce un factor de transcripcion que se expresa en el
reborde neural anterior de la placa neural. Estas vesiculas sufren una
invaginacion que da lugar a una estructura en forma de copa con paredes

dobles denominada cupula éptica.?

Conforme avanza el desarrollo el gen PAX 6 se expresa en la cupula éptica y
en el ectodermo superficial suprayacente que forma el cristalino. La proteina
BMP-7 miembro de la familia del gen del factor de crecimiento TGF-B que

son necesarias para mantener el desarrollo del 0jo.?

Ectodermo

mesénquima cefalico Copa optica  mesénquima
mesénquima

Vesicula
Optica

cristalino

cristalino

Fig. 11 Etapas iniciales del desarrollo del ojo.
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1.9.2 FORMACION DEL OiDO

El oido es una estructura compleja compuesta por 3 pares principales: el
oido externo, el medio y el interno. El oido externo consta del pabell6n
(oreja), el meato auditivo externo (conducto auditivo externo) y las capas
externas de la membrana timpanica (timpano), su funcién principal es la
captacion de sonido. El oido medio es un dispositivo de transmision. La
cavidad del oido medio (caja del timpano), la trompa auditiva (trompa de
Eustaquio), la musculatura del oido medio y la superficie interna de la
membrana timpanica son componentes del oido medio. El oido interno
sensorial primario estd implicado en la funcion auditiva y en el equilibrio.
Estas funciones dependen de la cdclea y del aparo vestibular.?

"“ CONDUCTO

|
‘ YUNQUE |

IS
CONDUCTOS SEMICIRCULARES

| CARTILAGO

e NERVIO

Z JIUD'JTIVO'

& Urriculo-
Vesrisuio

--SACULO -

CARACOL |

GLANDULA
CERUMINOSA

EXTERNO MEDIO INTERNO

Fig. 12 Partes del oido externo, medio e interno.
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Esta comienza cuando aparece a cada lado del cerebro en desarrollo, una
placa engrosada de ectodermo superficial llamadas placodas oticas o
auditivas, que mas tarde se invaginan y dan lugar a las vesiculas oticas o
auditivas que es donde deriva el oido interno. Cada vesicula esta dividida en
dos porciones, una ventral que da origen al siculo y conducto coclear una
dorsal, de la cual se forma utriculo, conductos semicirculares y conductos
endolinfaticos, estas estructuras conforman el Illamado laberinto
membranosos. Miembros de la familia del gen DIx (DIx1-3 y DIx5-7) son

necesarios en el desarrollo del oido interno.?

Espina del Helix

Hélix

Fosa Escafoidea Porcion escamosa del
Hueso Temporal

Antehélix

Lamina del Trago
Antitrago

Porcion Timpanica

- ae /
Cauda del Hélix Sei Husas Tespord

Incisura Intertragica
~Proceso Estiloide

Cartilago del Meato
Acustico Externo  proceso Mastoides

Fig.13 Partes del oido externo.!!

Las orejas se desarrollan a partir de las eminencias auriculares, seis
proliferaciones mesenquimaticas situadas en los extremos dorsales de los
arcos faringeos primero y segundo, Estas eminencias se ubican en la parte
mas alta de la futura regién del cuello, y posteriormente al formarse el maxilar

superior asciende hasta el nivel de los 0jos.?
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1.9.3 FORMACION DEL MACIZO FACIAL

En la formacion del macizo facial (cara) participan cinco procesos ubicados
alrededor de una region central o estomodeo. Los procesos corresponden a
las prominencias 0 mamelones maxilares y mandibulares (derivados del

primer arco faringeo) y el proceso impar es el frontonasal medio.?

La fusion de los diferentes procesos puede realizarse a través de dos
mecanismos: la fusién aparente o consolidacion remodeladora y la fusion

real o mesodermizacion.1?

Fusion aparente es consecuencia de que los procesos 0 mamelones faciales
crecen de modo desigual. Cuando las &reas deprimidas crecen y alcanzan el
mismo nivel que sus bordes (nivelacidn) se dice que existe una consolidacion
remodeladora o fusidon aparente, por ejemplo fusion de procesos nasales
internos.?

Fusion real o mesodermizacion, consisten en la union a través del
mesénquima de proceso o mamelones que se han desarrollado previamente
de forma independiente. SimultAineamente se produce la reepitelacion
superficial, quedando asi un Unico mamelén, por ejemplo el paladar

secundario.?

El proceso maxilar crece y se dirige hacia arriba y hacia adelante
extendiéndose por debajo de la regién del ojo y, por encima de la cavidad
bucal primitiva.t?

El proceso mandibular, progresa hacia la linea media por debajo del
estomodeo para fusionarse con el del lado opuesto y formar la mandibula y
el labio inferior. El primer arco también da origen a los tejidos blandos
asociados a la cavidad bucal. El nervio especifico de la region es el V par. El
cartilago de Meckel guiara la osificacion del cuerpo del maxilar inferior.
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Los procesos mandibulares con los maxilares se fusionan lateralmente en la
region superficial para formar la mejilla, reduciéndose en esa forma la
abertura bucal.?

Hay mayor crecimiento de las partes laterales las fosas olfatorias se acercan
y el delgado espacio comprendido entre ambas se eleva, y da lugar a el
dorso y punta de la nariz. El ala de la nariz se forma de la fusiébn de los
procesos nasales laterales con los maxilares, separados al comienzo del
surco nasolagrimal.?

Los procesos nasomedianos (PrNm), se unen por fusién aparente y forman la
porcién media del labio superior llamada (filtrum), las zonas laterales del labio
superior se forman por fusion de los procesos nasales medios con los

procesos maxilares.?

'um‘n‘unil

-N:‘\(Qlll“'"

Fig. 14 MUsculos faciales y masticadores que forman la cara.3

25



=i

o

B

W UNAM
1904

1.9.4 FORMACION DE LA COLUMNA VERTEBRAL

El sistema esquelético se desarrolla a partir del mesodermo paraxial y la
lamina lateral (somética) y de la cresta neural. El mesodermo paraxial forma
una serie de bloques década lado del tubo neural, denominados
somitdmeras en la region cefalica y somitas de la regidn occipital las
caracteristicas de las células mesenquimaticas es que emigran y se
diferencian de muchas manera distintas, pueden transformarse en
fibroblastos, condroblastos, y osteoblastos que son células que forman el
hueso.* Durante la cuarta semana de desarrollo y las células de los
esclerotomas emigran hacia el centro para rodear a la médula espinal y a la
notocorda. Las células mesenquimaticas situadas en la porcién cefalica y
caudal del esclerotoma original, no proliferan y ocupan el espacio entre dos
cuerpos vertebrales precartilaginosas. Asi contribuyen a la formacion del
disco intervertebral. Aun cuando la notocorda sufre una regresion total en la
region de los cuerpos vertebrales, persiste y aumenta de tamafio en la
region del disco intervertebral. Contribuye a la formacion del nucleo bulboso
que es rodeado por las fibras circulantes del anillo fibroso. Estas dos

estructuras unidas constituyen el disco intervertebral.

— O
Notocorda Mlotoma N Disco
. tcleo pulposo ;
Vi £ Parcibn laxa = P po intervertebral
H A '.' ‘-j.
a._ > ‘}‘l of8 del esclerotomo ¥ s 3 5
o -‘.:' """ ?' y ‘L‘,e:" Y Ll 0
— ,;;?‘--.-.p.. Mesénquima LHEE vcri?l;ral ) A
'] \i o 8 . !
e‘. et o ’mtcrscgm entario ‘ Wehhis 9 precartilaginoso ‘ '
"'“‘F:;}h‘f“ " Arteria Apbfisis 8 ~
' we by 3
‘ o, .} 2N ’ . a e transversa
Sl @ Nervio g B
— l; -~ [ 4
't @ Porcion s o Anillo
= W condensada S fibroso
3 del esclerotomo —
A B

Fig. 15 muestra como esta constituida la columna vertebral .14

26



gh

")
e
l‘.. .‘.u
W UNAM

1904

CAPITULO 2

DISPLASIA OCULO-AURICULO-VERTEBRAL

SINONIMIA

Sindrome de Goldenhar.

Espectro facioauriculo vertebral (FAV).
Sindrome del primero y segundo arco braquial.
Sindrome de Gorlin.

Las malformaciones craneofaciales son algunas de las enfermedades,
masdramaticas en la edad pediatrica algunas de ellas como las craneales
pueden poner en peligro la vida del nifilo o dejar secuelas irrecuperables
como déficit intelectual. Por otro lado las malformaciones faciales suelen

suponer un riesgo vital, marcan a los nifios y su familia de por vida.'®

La teratologia es la ciencia que se encarga del estudio de estos
trastornos.* La mayor parte de las malformaciones congénitas de la cabeza y
cuello asi como derivados de los arcos faringeos, representan
aproximadamente un tercio de todas las malformaciones congénitas.'® En un
2% a 3% de los nacidos vivos, se encuentran anomalias estructurales
importantes, los trastornos congénitos son la primera causa de mortalidad
infantil, ocupan el quinto lugar como causa de muerte potencial antes de los
65 afios.* Las malformaciones se producen durante la organogénesis,
pueden dar como resultado la falta completa o parcial de una estructura o
alteraciones de su morfologia normal, la mayor parte de las malformaciones

se origina durante la tercera a la octava semana de vida intrauterina.*
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La etiologia dela Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral es desconocida, y el
mecanismo por el cual se produce este sindrome se ha atribuido a la
reduccion del aporte sanguineo o a hemorragia focal en la region del
desarrollo del primer o segundo arco faringeo durante el primer trimestre de
gestacion, el rostro se forma entre la cuarta y duodécima semana de
gestacion. La severidad de las anomalias esté directamente relacionada con
el periodo del embarazo en el que sucede el problema vascular y con el

grado de dafio a los tejidos que se genera.

El sindrome de Goldenhar, estadisticamente es poco frecuente, ahora se
identifica como Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral, es un sindrome
poliformativo congénito. Este se caracteriza por una amplia gama de
malformaciones que afectan la cara, como microsomia facial, también
alteraciones en la boca, oidos, ojos, vertebras, que puede variar mucho de
un individuo a otro. En la mayoria de los pacientes las afectaciones son
unilaterales y asimétricos, suelen afectar en su mayoria mas el lado derecho,

aunque entre el 10% y un 33% de los afectados presentan alteraciones

bilaterales.17:18

Figura 16 y 17 Apéndices preauriculares, dermoides epibulbares, fistula preauricular, baja implantacion del pelo,
hipertelorismo, microcefalia, asimetria facial, macrostomia, secuela de labio hendido.*®
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Este sindrome afecta e involucra estructuras derivadas del primero y
segundo arco braquial, asi como la primera bolsa faringea. Es caracterizado
por anomalias faciales, que pueden ir de leves a severas como, (microsomia
hemifacial, hipoplasia unilateral facial, y hendidura facial lateral), en los ojos
(dermoides epibulbares, lipodermoides, cataras) siendo bilateral en la
mayoria de los casos. En la oreja microtia y algunas veces la ausencia total

de esta.20

Son notorias las anomalias que estan presentes en la columna vertebral
debido a que es otra particularidad presente y que caracteriza a la Displasia
Oculo-Auriculo-Vertebral, ya que sus movimientos, se ven limitados debido a

las diversas, malformaciones que presentan.

Fig.18 Muestra las principales caracteristicas clinicas como microtia, hipoplasia mandibular izquierda,

anoftalmia, malocusion y desviacion la columna vertebral.?*
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Fig. 19 muestra la evolucion de una paciente durante 8 afios tras varias
cirugias, pero aun presentando asimetria facial.??

Fig. 20Asimetria facial, micrognatia, dermoide epibulbar en el ojo izquierdo y
lipodermoide en el ojo derecho.?3
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2.1 ANTECEDENTES HISTORICOS

VON ARLT

Nacio el 18 abril 1812, fue un oftalmélogo, Austriaco. Arlt publicé una serie
de prodigiosos libros y articulos sobre enfermedades de los ojos y colabor6
en la revista ArchivfurOphthalmologie.Entre sus principales hallazgos

desataca quefue el primero en proporcionar una prueba de miopia.

El sindrome de Goldenhar fue descrito originalmente por Von Arlt, identificd
los quistes dermoides epilbulbares, anomalias del pabellon auricular, que
son un signo patognomanico de la Displasia Oculo-Aurico-Vertebral 1924

Fig. 21 Von Arlt (1812-1887).2
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MAURICE GOLDENHAR

En el afio de 1952 hizo diferentes investigaciones e identific6 tres casos
clinicos de pacientes con caracteristicas craneofaciales similares es por ello
que se identifico como sindrome de Goldenhar, también nombro la triada de
Goldenhar donde se presentan, quistes dermoides epibulbares, microtia,
hipoplasia mandibular y/o maxilar, es por ello que se le nombré sindrome de
Goldenhar.?6

ROBERT JAMES GORLIN

Su amplia formaciéon en patologia lo condujo a muchas publicaciones en
este campo. El Dr. Robert J. Gorlin a quien se le acredita la identificacion de
mas de 100 sindromes y el haber investigado en una amplia gama de
disciplinas, desde la patologia oral, la genética, malformaciones
craneofaciales otorrinolaringologia y obstetricia. Clasific6 y nombr6 el
sindrome de Goldenhar como Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral, la
identificoen el afio de 1963 como una entidad independiente debido a la

complejidad de sus manifestaciones.926:27

Fig. 22 Robert J. Gorlin (1923-2006).%

32


http://www.google.com.mx/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&docid=BI6nz9N39JqFrM&tbnid=bE7-vRhyavLhcM:&ved=0CAcQjRw&url=http://plaza.rakuten.co.jp/xylosoxidation/diary/?ctgy=1&ei=BlUvVN-jE4LC8AGQ54HIDQ&bvm=bv.76802529,d.cGU&psig=AFQjCNGagOG6h2ZvlLpxvLQVRAZqqUL89g&ust=1412474281130869

g,

")
.
l‘.. .‘.u
W UNAM

1904

=

2.2 ETIOLOGIA

Entre las posibles causashay: las ambientales, las hereditarias,
multifactoriales eidiopéticas. Dentro de las causas ambientales se describen
factores de riesgo materno como el uso de drogas vasoactivas (aspirinas,
pseudofedrina, ibuprofeno), acido retinoico, tamoxifeno, la diabetes mellitus
materna, la gestacion multiple, exposicion intrauterina, consumo de cocaina,

el uso de reproduccion tecnolégica asistida, trauma, entre otras.??:30.31

Existen gran cantidad de farmacos contraindicados durante la gestacion
incluso meses antes de que ocurra la gestacién se debe esperar minimo un
afio para la concepcion, un medicamento altamente teratdbgeno es la
talidomida se introdujo a finales de los afios 50 por los laboratorios Chemie
Grunenthal, en Alemania como droga hipnética, sedante y antiemética.
Aunque estuvo poco tiempo en el mercado, ya que a principios de los 60 se
descubrié que provocaba graves anomalias congénitas. Nacieron mas de
12,000 nifios con graves malformaciones de madres que habian ingerido el
farmaco. Ya hace mas de 50 afios del descubrimiento del efecto teratbgeno
de la talidomida, Sin embargo, la tragedia ocurrida conllevé a investigaciones
sobre el medicamento, no sélo por las malformaciones que producia, sino
también para averiguar su mecanismo de accién. Pese a su teratogenicidad
y reconociendo los efectos benéficos como  antinflamatorios
antiangiogénicos, antitumorales e inmunomoduladores se utiliza en

padecimientos como: 32

e Lupus eritematoso discoide.

e Enfermedad de Behget.

e Ulceras aftosas en pacientes con SIDA.

e Enfermedad cronica injerto contra huésped.
e Mieloma multiple.

e Neoplasia de 6rganos soélidos.3?
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Los antiinflamatorios son atribuidos a la inhibicion del factor de necrosis
tumoral alfa (TNF-alfa), inhibicibn de la quimiotaxis de los neutréfilos y
linfocitos. Ademas inhibe la fagocitosis por los neutréfilos y macrofagos.
Sobre las células da lugar a inversion de la relacion CD4/CD8. Transforma la
respuesta Rh1l a una respuesta Th2, ademas induce y favorece la produccion
de IL-4 IL-5 e inhibe en forma significativa la produccién de INF-gamma y
supresion de la proliferacion de células tumorales, entre muchos otros
beneficios para pacientes con VIH.33

El uso de la talidomida es regulado estrechamente por el fabricante,
comercializada bajo el nombre de Celgene, solo puede ser prescrita bajo el
programa S.T.E.P:S. por sus siglas en inglés System for Thalidomide
Education and Prescribing Safety. ElI programa regulatorio incluye pruebas
obligatorias de embarazo, medidas de anticoncepcién informadas por escrito
por parte del paciente y firmadas por el médico.3*

Las mujeres gestantesque padecen fenilcetonuria, es decir deficiencia de la
enzima fenilalanina hidroxilasa, tienen el riesgo mas elevado de causar
anormalidades congénitas, como microcefalia, retardo mental, defectos

cardiacos, si no se tiene una correcta revision médica durante la gestacion.*

Por otra parte la diabetes materna se asocia a un peso elevado al nacer y
muerte intrauterina, algunas malformaciones estructurales son mas comunes
en los hijos de madres diabéticas, estan expuestas a una mayor incidencia,
de recién nacidos con Goldenhar, pues los mecanismos de diabetes
interfieren en la migracion de las células de la cresta neural.’® La
embriogénesis del tubo neural es altamente susceptible al estrés oxidativo, lo
que produce elevadas concentraciones de glucosa durante las primeras

semanas de gestacion.?’
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Las causas hereditarias se precisan aberraciones de los cromosomas 5, 6, 7,
8,22, y X. Se recomienda realizar estudio citogenéticos los casos para una
mejor delineacién clinica genética y destacar reordenamientos balanceados

estructurales parentales.3>36

Es una entidad de etiologia heterogénea, en la mayoria de los casos se
debe a mutaciones esporadicas, sin embargo, la existencia de casos entre
familiares interviene un patron de herencia autosomico dominante y recesivo,

o multifactorial.?*

Se habla de dos mecanismos fisiopatolégicos en este sindrome, la reduccién
del flujo sanguineo, yla hemorragia focal durante el desarrollo del primero y
segundo arco braquial, aproximadamente en la cuarta semana de gestacion,

en el periodo de blastogénesis.

Este mecanismo explica las anormalidades del oido en este espectro, ya que
el primer arco faringeo da lugar al primordio del oido anterior y el segundo

arco faringeoderiva de la porcién dorsal de la primera hendidura braquial.

Por otra parte también se dice que puede estar relacionado con una
anomalia de las células de la cresta neural, que son una gran poblacién de
células migratorias multipotentes, ellas dan origen a una serie de tejidos, ya
gue migran y pueblan el mesénquima del proceso frontonasal y los arcos
faringeos, contribuyendo a la mayoria de los componentes como neuronas,
células de soporte de sistema periférico los ganglios espinales (sensitivos) y
autonomos; partes de los ganglios de los nervios craneanos V,VILIX y X;
células de Schwann y meninges (piamadre y aracnoides); melanocitos;
médula de la glandula suprarrenal, huesos y tejido conectivos de las
estructuras craneofaciales,y células de las almohadillas conotroncales del

corazon.
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Como se ha mencionado estas células forman importantes estructuras, es
por ello que estan implicadas en el desarrollo de muchas patologias en
humanos, y se pueden evidenciar en defectos de nacimiento sobre todo
relacionados con malformaciones craneofaciales.* 3 Cuando este proceso
se altera se produce un déficit en el mesénquima del proceso frontonasal y
de los arcos faringeos que altera las interaccionesmorfogenéticas normales

gue ocurren en esta area y causan la malformacion.3’

Otras evidencias han sugerido que existen factores genéticos en algunos
casos. La expresion de genes de tipo MSX puede explicar la variabilidad y
los diferentes grados de severidad en las anomalias en la de este sindrome.
Los genes homeobox MSX juegan un rol de suma importancia en la

diferenciacion del primer arco faringeo.3!
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2.3 INCIDENCIA

La frecuencia mas aceptada de la Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral
sugerida por Grabb 1:5,600. Stoll sefialo una prevalencia de 1:19,500 recién
nacidos. (Esto en Estados Unidos, aunque no se especifica los estados

exactos con mayor prevalencia).3®

La mayoria de los casos son herencia esporadica, aunque se han publicado
casos con herencia autosémica dominante y en otros existia consanguinidad
entre los padres, lo que hace suponer una herencia autosémica recesiva. Se
han reportado casos de gemelos monocigotos donde uno de los nifios

presenta el sindrome de Goldenhar y el otro es sano.3°

Segun el Estudio Colaborativo Espafol Malformaciones Congénitas
(ECEMC) la frecuencia seria de 1/23489 nacidos vivos. Esto significariaque
en Espafia nacerian 1/16 nifios/as con Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral
cada afio.

En México no se tiene una estadistica especifica de pacientes con Displasia
Oculo-Auriculo-Vertebral, aunque muchos de los casos son tratados y

remitidos al hospital Manuel Gea Gonzélez.

El sexo mas afectado es el masculino con una proporcion de 3:2. Esto tanto

a nivel mundial internacional y nacional.3®

Fig. 23 Imagen A presenta oreja distorsionada y la B presenta dermoide epibulbar.*°
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CAPITULO 3. CARACTERISTICAS CLINICAS

3.1 FACIALES

Como ya se ha mencionado las personas que padecen la Displasia Oculo-
Auriculo-Vertebral se ven afectados por una evidente y marcada asimetria
facial, es la discrepancia cuantitativa del tamafio entre el lado izquierdo y
derecho del macizo facial, que clinicamente se expresa como una
microsomia hemifacial ocasionada por hipoplasia mandibular. Se conoce la

frecuencia de la asimetria facial es de 20% al 65%.38

En el tercio superior presentan abombamiento frontal, es el tercio medio
hipoplasia esqueletal, en el tercio inferior macrostomia, por extension del
angulo bucal del lado afectado, lo cual nos da una fisura lateral que va de la
comisura al tragus. Su facie es hipoplasia asimétrica del hueso maxilar,
temporal y mandibular, mas la hipoplasia de los musculos masticadores y
algunos musculos faciales, en algunos casos se ha presentado aplasia o
hipoplasia de la rama del condilo, se ha visto que el 20% de la asimetria es
marcada pero presenta cierto desarrollo facial asimétrico es evidente en el
65%, los defectos del craneo pueden incluir bifidum, hendidura craneofacial,
microcefalia, y plagiocefalia (fusion unilateral prematura de las sutura coronal

o lamboidea).17-19:31:41

Fig. 24 Principales caracteristicas deformidad de la oreja, asimetria facial y lipodermoides.”

38



Fig. 25 Triada caracteristica de Goldenhar, asimetria facial, hipoplasia del
lado izquierdo de la cara dermoide epibulbar en el ojo izquierdo.*?

Fig. 26 Marcada hipoplasia facial.** Fig.27 Resonancia magnética.*
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3.2 AURICULARES

Las malformaciones auriculares tienen una frecuencia del 65% al 99% donde
se incluyen los apéndices preauriculares con una frecuencia de 40%.
Muchos trastornos congénitos presentar diversas malformaciones tanto en el

oido interno como externo.38

Las malformaciones del pabellén varian desde anotia, microtia o una oreja
plegada y distorsionada, mamelones o0 apéndices preauriculares
supernumerarios en cualquier punto, desde el tragus hasta la comisura
bucal. Se pueden presentar fistulas ciegas en la misma localizacién,
regularmente unilateral. Pueden existir atresia del conducto auditivo externo,
hipoacusia conductiva y sensorial por lesiones en oido medio y externo: el
porcentaje en pacientes alcanza 40%.1° atresia del canal auditivo y sordera

son bilaterales en alrededor de un tercio de los casos.17:41

Fig.28. Distorsiéon de una segunda oreja.*® Fig. 29Apéndice preauricular.

El término microtia se refiere a una anomalia congénita del oido externo, ya
sea en su tamafo o forma, pueden presentar tipos variables desde un
pabellon auricular hasta la ausencia completa del pabellon a esto se le
conoce como anotia.Basado en las caracteristicas del defecto, lo clasificaron
en cuatro grupos, de acuerdo al Manual Operacional del ECLAMC.#’

40



Microtia I. La oreja es malformada y mas pequefia que lo normal. Es
posible reconocer todas las partes de la oreja.
Microtia Il. La oreja es mas pequefia y menos desarrollada que en el grado

I; el hélix no esta totalmente desarrollado. Las otras partes de la oreja

pueden no estar bien definidas.

Microtia Ill. S6lo queda un cordon, el borde del hélix y pueden quedar

segmentos sueltos, no identificables.

Microtia IV. Anotia: ausencia total de la oreja.*’

Fig. 30 Tipos de microtia I,I1,111,IV.48
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La frecuencia de afectacion es mayor, del lado derecho que el izquierdo
con una proporcion 3:2.38

Los apéndices y fositas preauriculares son acrocordones y depresiones
poco profundas, que se observan delante de la oreja. Las fositas pueden
representar el desarrollo anormal de los promontorios auriculares,
mientras que los apéndices pueden ser debido a la presencia de

promontorios accesorios.*

Fig. 31 Apéndice preauriculares.*®Fig. 32 Apéndices preauriculares.*®

Son pocos los casos de Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral, que presentan
sordera congénita, debido a trastorno genético, puede ser causada por
desarrollo anormal del laberinto membranoso y 0seo, asi como
malformacion de los huesecillos del oido y timpano. En casos graves hay
agenesia completa de la caja del timpano y del conducto auditivo externo.*
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3.3 OCULARES

Como lo mencion6 Von Alt, las afecciones oculares son un signo
caracteristico,de la Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral como es, estrabismo,
microftalmia o hipoplasia del nervio Optico y vasos retinianos tortuosos,
también dermoides epibulbares,lipodermoides, coristomas que son masas
sOlidas ovaladas de color amarillento-rosaceo, mayores de 10 mm de
diametro, unilaterales o bilaterales que pueden dificultar la visién. Lesiones
conjuntivales son hallazgos variables situados generalmente en el cuadrante
superoexterno, los colobomas unilaterales son frecuentes en el parpado

superior,17:18.19.41

Fig. 33 Coloboma.*® Fig. 34 Coristoma.*®

El trastorno ocular comun en este sindrome, es la presencia de coloboma del
iris, (es cuando no se cierra la fisura coroidea), en condiciones normales
esta fisura se cierra en la séptima semana de vida intrauterina. Cuando no
ocurre el cierre, persiste una hendidura, es comun en el iris aunque puede
extenderse al cuerpo ciliar, la retina, las coroides, y el nervio optico, también
se puede producir en los parpados.*
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Fig.35 Dermoide epibulbar.*° Fig.36 Lipodermoide.*°

Los dermoides epibulbares que son lesiones frecuentes en nifios y adultos
jovenes, estan formados por inclusiones epiteliales debidas a un mal cierre

de las hendiduras faciales embrionarias y tienden a ubicarse en la porcién

superior de la 6rbita, de crecimiento lento e indoloro.

Fig. 37 Presencia de coloboma en imagen cy d.

Por lo general en todos los casos de la Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral, se
presenta microftalmia, es decir que el ojo es demasiado pequerio, y el globo
ocular puede estar reducido de tamafio, por lo general va acompafiado de
otras anomalias oculares. Una de las formas mas graves pero poco
frecuentes son las cataratas congénitas es un estado donde el cristalino se
torna opaco durante la vida intrauterina, y esta relacionada con diversos

sindromes o infeccién durante la gestacion como es el caso de la rubéola.*
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Fig. 38Fotografia dé la misma paciente del ojo derecho e izquierdo presencia de
dermoide epibulbar, lipodermoide, coloboma y catarata bilateral.®

Fig. 39DermoidesEpibulbares en ambos ojos.*®

En muy pocos casos se presenta cataratas congénitas, se caracterizado por
la opacidad del cristalino, se define como displasia, éstas suele tratarse con
cirugia desde el nacimiento, y seguird en observacién, sobre todo durante la
infancia, y edad adulta.!
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3.4 VERTEBRALES

Las alteraciones del esqueleto axial vertebral son notorias y aparecen en la
mayoria de los casos de Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral, las cuales son
también una diferencia puntual de la microsomia hemifacial que no esta

presente dicha alteracion.

Se ha observado que la alteracion del esqueleto axial vertebral usualmente
esta limitada a la region cervical y ocasionalmente se afectan las vértebras
toracicas. Las alteraciones esqueléticas como la platibasia (aplanamiento de
la base del craneo), occipitalizacién del atlas, (es una fusion parcial o total
del anillo 6éseo del atlas con la base de occipucio), espina bifida, es comun la
fusion de las vértebras cervicales, toracica, lumbares, hemivértebras, la
anomalia de Klippel-Feil y la escoliosis se observan con una frecuencia del

30%, siendo la dltima reportada mas frecuente. Es raro que existan

malformaciones a nivel de las costillas.19:38

f ) s ( @ i

Fig.40 Cuellocorto con fusion de C4-C5 de Fig. 41 Agenesia del pectoral mayor,
hemivertebera cervicales.5! Asimetria toracica.5!
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De las alteraciones vertebrales mas comunes en la Displasia Oculo-Auriculo-
Vertebral, son las que se encuentran a lo largo de la columna vertebral,esto
es debido al cierre incompleto del tubo neural, durante la etapa embrionaria,
alrededor del primer mes de vida. La espina bifida se debe a la abertura de
las vértebras, o debido al cierre incompleto del tubo neural, existen dos tipos:
espina bifida oculta por lo general las personas no saben que lo padecen, y
suelen descubrirlo durante la vida adulta ya que pasa asintomética en edad
temprana, sus principales sintomas son neurolégicos, genitourinarios y
ortopédicos presentan falta de sensibilidad en las extremidades inferiores,
nula o baja accion a los reflejos, aparece incontinencia a la orina y heces, y
se suele apreciar una pierna o pie mas corto, por lo general no se ven
involucrados los nervios espinales. La espina bifida abierta o quistica es
considerada como grave y se divide en meningocele, donde puede faltar la
duramadre en la zona del defecto, y la aracnoides sobresale por debajo de la
piel. EI mielomeningocele es donde la médula espinal se protruye hacia
afuera, se ve claramente el abultamiento en cualquier zona de la columna
vertebral, esta no esta cubierto por piel, en su forma grave puede presentar
problemas neuroldgicos, hidrocefalia, problemas motores, pardlisis total o

parcial de las piernas e incontinencia de la vejiga y de los intestinos.24

Fig.42 Lactante con un mielomeningocele.>?
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Otros trastorno poco frecuente es conocido como, Klipper-Feil y se debe a la
fusion de dos o tres vertebras de las siete cervicales, esto provoca cuello
corto, baja implantacion del cabello en la parte posterior, baja estatura,
protuberancia de las costillas. En algunos casos se forma Unicamente la

mitad de una vértebra a eso se le conoce como hemivértebra.

La escoliosis es una curvatura muy marcada en forma de “S o C” lo que
provoca asimetria y curvatura lateral de la columna vertebral, también puede
ser causada por debilidad de los musculos de la espalda, tiene movimientos

rigidos, falta de torsién entre muchos otras limitaciones.>24

Fig. 43 Escoliosis vista posterior y anterior en paciente femenina.*°
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3.5 BUCODENTALES

Las diversas anomalias bucodentales que pueden presentarse es el labio
leporino (fisura del labio superior), y/o paladar hendido, (cierre incompleto de
la boveda del paladar), presentes en el 7-15% de los pacientes, paladar
ojival, hipoplasia del arco superior o inferior, hipoplasia de los musculos dela
lengua.Tambiénun pliegue en la comisura lateral de la boca. También se
puede observar micrognatia, hipertrofia gingival, dientes supernumerarios,
malformaciones del esmalte y dentina, y retardo en el desarrollo dental, asi
como maloclusion y macrostomia debido a la presencia de una mandibula
inferior subdesarrolladas, anodoncia, retrogmatismo, puede presentarse

hipoplasia de la glandula parétida.1820

Fig. 44 Maloclusién dental y en la Fig.45 Paladar hendido.*®

apertura muestra desviacion.*®

49



fiy

Fig.47 Hipoplasia mandibular.5* Fig. 48Notable micrognatia y cuello corto.*®

Fig. 49 Desviacion mandibular.®®  Fig. 50 Micrognatia y cicatriz secuela macrostomia.5®
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Fig. 51 Presenta denticion mixta, labio leporino, hubo falta de desarrollo de la mitad
izquierda de la lengua y ésta se desvia hacia el lado izquierdo durante la protusion.
El examén del paladar revel6 una cicatriz quirargica que era sugerente a una cirugia
que habia sido hecha a causa de paladar hendido.>®

51



Tk

")
.
l‘.. .‘.u
W UNAM

1904

3.6 OTRAS

CARDIACAS: Las malformaciones cardiacas, como los defectos septales
ventriculares, ductus arterioso persistente, estan presentes en el 5-58% de
los pacientes. La tetralogia de Fallot se encuentran con una frecuencia
dell4% al 47% y son una causa importante de morbilidad entre los pacientes

con Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral.18.19.38

MUSCULOESQUELETICAS: En la cabeza presentar hipoplasia de los
huesos maxilar, temporal y maxilar, hipoplasia o ausencia de las ramas y
condilos mandibulares, neumatizacién reducida de la regiéon mastoidea.’ Pie
equinovaro o también llamado pie zambo, asi como anomalias del pulgar de

los pies, y anomalias costales.'®19

NEUROLOGICAS: Microcefalia o hidrocefalia encefalocele occipital,
malformaciones de Arnold Chiari. Grados variables de retraso mental, asi
como malformaciones estructurales cerebrales, involucrando los pares
craneales, sobre todo el facial y trigémino. Se ha observado también

encefalocele occipital.181°

PULMONARES: Lobulacion incompleta, hipoplasia o agenesia unilateral de

los l6bulos, fistula traqueoesofagica y anormalidad laringea.'®

RENALES: Entre las malformaciones renales, se han referido con mayor
frecuencia: la fusion renal, la agenesia renal, el reflujo vesicoureteral, la
obstruccion 'y duplicacion ureteral, asi como el rifidn poliquistico.

Hidronefrosis e hidrouretero tienen una frecuencia del 1% al 10%.18.19.38
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CAPITULO 4. DIAGNOSTICO

La tecnologia médica hoy en dia estd muy avanzada y durante la gestacion,
es posible realizar un diagndstico prenatal. Esto significa que a las pocas
semanas de la gestacion se puede identificar el estado de salud, el
desarrollo y detectar la mayoria de defectos del feto, especialmente los mas
graves y frecuentes. El diagndstico precoz de cualquier defecto congénito es
de vital importancia, ya que en ocasiones la intervencion terapéutica o
quirargica elimina o limita los dafios del neonato. En muchos casos, el
diagnéstico prenatal permite un mejor prondstico tras el nacimiento. En casos
extremos (lesiones que no garantizan la calidad de vida del producto) y dar la
informacion a los padres para decidir si continian o no con el embarazo. Hoy

en dia muchos de los efectos congénitos pueden ser tratados inutero.

Esto se realiza mediante diferentes técnicas que el especialista determine
pueden ser las indicadas en cada caso, éstas se dividen en:

INVASIVAS NO INVASIVAS
e Amniocentesis e Ecografia2Dy 3D
e Vellosidades corionicas e Testde ADN
e Fetoscopia e Monitorizacion fetal
e Alfaproteina e Radiologia
e Estudio citogenético e Resonancia magnética
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4.1 TEST DE ADN FETAL EN SANGRE MATERNA

Se realiza a partir de la semana décima, con la capacidad de conocer en 2
semanas el riesgo de padecer la Trisomia 21 (sindrome de Down), la
Trisomia 18 (sindrome de Edwards) y la Trisomia 13 (sindrome de Patau) y
anomalias relacionadas con los cromosomas X y el Y, como el sindrome de
Turner y el sindrome de Klinefelter. Con una simple toma de la sangre de la
madre, se obtiene una cantidad de ADN fetal que se puede identificar y
cuantificar mediante un proceso tecnoldgico avanzado, la secuenciacion
masiva. Se obtiene finalmente un analisis estadistico de padecer alguna de
estas anomalias descritas. La sensibilidad o fiabilidad de la prueba es muy
alta, pues tiene indices de deteccion superiores al 99% con indices de falsos
positivos tan bajos como 0,1%. Es atil en embarazos multiples y puede ser
aplicado en todas las gestaciones conseguidas tras tratamientos de

reproduccion asistida, incluidas los casos de ovodonacion.®’

4.2 ECOGRAFIA

El diagnéstico puede y debe de realizarse desde la vida intrauterinaes decir
a partir de la semana 13 o 14 de embarazo, mediante una ecografia fetal,
esta técnica permite medir el tamafio placentario y fetal, reconocer partos
multiples, las anomalias de la forma placentaria. Las imagenes de la
ecografia ofrecen mediciones exactas del diAmetro bilateral del craneo fetal,
con las que puede estimarse edad y longitud del feto éste es un método no
invasivo en el cual se puede apreciar signos de algun sindrome, problemas

en el embarazo o simplemente conocer el avance del embarazo.?®%’
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4.3 AMNIOCENTESIS

Es una técnica prenatal frecuente que suele practicarse en la decimoctava
semana de gestacion. En ella se extrae el liquido amnidtico introduciendo
una aguja de 22 G en las paredes abdominal anterior y uterina de la madre
hasta alcanzar la cavidad amniética tras perforar el corion y amnios. Se
coloca la jeringa y se aspira el liqguido amnidtico. Esta técnica debe ayudarse
de la ecografia para conocer la posicion fetal y tiene minimos riesgos si es
practicada por un profesional. Se puede detectar el diagnostico de
enfermedades genéticas por ejemplo: sindrome de Down, sindrome de
Treacher Collins. Las indicaciones son edad materna avanzada (38 afos o
mas), anomalias cromosomicas de uno delos padres, mujeres portadoras de
trastornos recesivos ligados al cromosoma X (hemofilia), antecedentes
familiares del tubo neural (espina bifida), portadores de errores congénitos

del metabolismo.%’

4.4 MUESTREO DE VELLOSIDADES CORIONICAS

En esta técnica se realiza una biopsia del trofoblasto, insertando una aguja,
bajo control ecogréafico a través de las paredes abdominal y uterina materna.
El muestreo de las vellosidades corionicas también se realiza a traves del
cuello uterino introduciendo un catéter, y con la ayuda de ecografia esto en
tiempo real. Esta técnica sirve para reconocer anomalias cromosémicas,
errores congénitos del metabolismo y trastornos ligados al cromosoma X, la
gran ventaja es que puede realizarse en la semana décima o duodécima de
la gestacion. Y el riesgo de aborto es de 1% ligeramente mas elevado que

en la técnica de amniocentesis.>’
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4.5 CULTIVOS CELULARES Y ANALISIS CROMOSOMICO

La prevalencia de los trastornos cromosomicos es de 1 por cada 120 bebés
nacidos vivos. El sexo fetal y las aberraciones cromosdmicas pueden
establecerse examinando los cromosomas sexuales en las células fetales
cultivadas y extraidas durante la amniocentesis. Estos cultivos suelen
efectuarse cuando se sospecha, una anomalia autosomica, como en algun

sindrome.?®

4.6 FETOSCOPIA

Se puede efectuar durante la decimosexta semana de la gestacion. El
fetoscopio suele introducirse a través de la pared abdominal anterior y
uterina hasta llegar a la cavidad amniotica, de forma similar a la técnica de
amniocentesis. Se pueden observar directamente las partes del cuerpo fetal
con instrumentos iluminados de fibra Optica. Es posible reconocer todo el feto
en busca de anomalias congénitas como labio leporino o defectos de los

miembros.5’

4.7 MONITORIZACION FETAL

La monitorizacién fetal continua de la frecuencia cardiaca fetal en los
embarazos de alto riesgo es una practica habitual e informa de la
oxigenacion fetal. Se conocen diversas causas de sufrimiento fetal prenatal,
como las enfermedades maternas que disminuye en el transporte de oxigeno
al feto como en la cardiopatia cianotica. El método de monitorizacion se basa

en la colocacién de transductores sobre el abdomen materno.>’
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4.8 ANALISIS DE LA ALFAFETOPROTEINA

La (AFP) es una glucoproteina sintetizada en el higado fetal, la vesicula
umbilical y el intestino, ésta se encuentra en concentraciones elevadas en el
suero fetal, que se alcanzan el maximo 14 semanas después de la fecha de
la dltima menstruacion. Normalmente en el liquido amnidtico entra en
pequefias cantidades AFP. La concentracion de AFP en el liqguido amnidtico,
que rodea a los fetos con anomalias graves del sistema nervioso central y la
pared abdominal ventral es alta. La concentracion de AFP en el suero
materno es baja cuando el feto sufre un sindrome de Down, una trisomia 18

u otros defectos cromosomicos.?°

49 TOMOGRAFIA COMPUTARIZADA Y RESONANCIA
MAGNETICA

Cuando se planifica el tratamiento fetal se pueden recurrir a la tomografia
computarizada (TC) o la resonancia magnética (RM) para obtener mas
informacion sobre una anomalia detectada en la ecografia. Las mayores
ventajas de la resonancia magnética radican en la ausencia de radiaciones

ionizantes y el elevado contraste y resolucion de los tejidos blandos.857

Y estudios genéticos. Posteriormente en el recién nacido se puede realizar
ecografia, resonancia magnética nuclear que permitirdn concretar las

malformaciones ya existentes.!8
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CAPITULO 5. DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Para poder dar un diagnostico acertado previamente se realizan minuciosos
estudios, que son valorados por diferentes especialistas, para ir descartando
otros posibles sindromes o enfermedades que presenten un cuadro clinico
semejante, esto para llegar a identificar la alteracion que afecta al paciente.
Sin embargo se mencionan algunos sindromes que comparten en cierto
grado de las caracteristicas clinicas tanto generales como especificas, de la
Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral.Esto con el fin de poder dar un

diagnéstico y tratamiento adecuado.
5.1 MICROSOMIA HEMIFACIAL

Es un trastorno congénito derivado del primer y segundo arco braquial, en el
cual el tejido estructural de ambos lados de la cara no se desarrolla
completamente, este signo es que lo diferencia del sindrome de Goldenhar
ademas que no padecen problemas en las vértebras. Las manifestaciones
especificas son microtia, hipoplasia de la rama y céndilo mandibular, atresia

de oido externo y medio, hipoplasia maxilar o mandibular.*®

Fig. 52 Asimetria facial.5® Fig. 53Microtia grado I11.%8
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5.2 SINDROME DE TREACHER COLLINS

Descrito por Berry en 1889, también conocido como disostosis mandibular
bucofacial, autosémico dominante. Genéticamente correspondea una
mutacion en el cromosoma 5 con localizacion en 5931.33g33. Su etiologia es
desconocida, la incidencia es de 1:10.000 nacidos vivos. Sus
manifestaciones clinicas son hendiduras palpebrales antimongolianas y
colombas del péarpado inferior, hipoplasia maxilar, malformaciones del
pabellon auricular, anomalias en la insercion de la linea pilosa, y a veces del
oido medio e interno, macrostomia, anomalias en la insercion de la linea
pilosa, ausencia de pestafias en el tercio medio del parpado inferior, retrusion

facial.1®

Fig. 54 Micrognatia bilateral, hipoplasia bilateral parpados caidos, deformidad

de orejas, cuello corto.>°
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5.3 SINDROME DE NAGER

Es una enfermedad poco frecuente. Sus caracteristicas faciales incluyen
fisuras palpebrales inclinadas hacia abajo, ausencia o falta del desarrollo de
la hemimandibula inferior, malformaciones del oido medio y externo con
canal auditivo atrético o estenoético, hendidura del paladar duro o blando,
pestafias ausentes o mas bajas, pelo el cuello cabelludo extendiéndose a la
mejilla. Hay defectos en los miembros superiores como falta de desarrollo o
ausencia de los pulgares, y en menores ocasiones ausencia de la porcion
radial de la extremidad, también pueden verse afectados los dedos de los

pies y las piernas. Existen aproximadamente 40 casos documentados.*

5.4 SINDROME DE TOWNES-BROCKS

Es una rara entidad poliformativa, que se hereda autosémico dominante, y se
caracteriza por anomalias del oido a nivel externo, hipoacusia
neurosensorial, malformaciones anorrectales y partes distales de las
extremidades sobre todo a nivel de los pulgares. Se trata de un trastorno
genético, con una penetracion completa y una expresividad muy variable.
Actualmente el Unico gen que se conoce asociado al TBS es el SALL1, que
codifica para el factor de transcripcidbn Sal-likeprotein 1, localizado en

cromosoma 16q, cuya informacion identifica el diagnéstico.?°
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5.5 SINDROME DE PARRY ROMBERG

Atrofia hemifacial, entidad pocas veces vista en la préctica clinica, es una
enfermedad progresiva que suele comenzar en la adolescencia o en la
juventud. Comienza en la zona media de la cara con atrofia de tejido
subcutaneo graso. La piel situada por encima, los musculos faciales por
debajo y en algunos casos los huesos y cartilagos de la cara, pueden ser
atrofiados. Las manifestaciones clinicas caida de las pestafias y calvicie
anterior, puede haber atrofia ipsolateral de la lengua. Algunos pacientes
pueden presentar epilepsia, el color de la piel puede aparecer castafio claro,
y en casos mas severos llegar a ser castafio oscuro. Los musculos faciales
disminuyen de tamafo, pero conservan su funcién, los huesos y cartilagos
faciales, estan poco desarrollados dependiendo de la edad en que aparecio

la enfermedad.1®

o~

W

Fig. 55 Asimetria facial en el lado derecho de la cara, de las regiones temporal, cigomatica,
maxilar y mentoniana. La piel carecia por completo de soporte subcutaneo, dando a la cara
del paciente la tipica apariencia de facies esquelética.t®
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CAPITULO 6. PRONOSTICO

Los problemas derivados de las malformaciones craneofaciales o vertebrales
(donde no se ven involucrados los nervios espinales), no suele acortar la vida
ni la inteligencia, a excepcidonque se presenten complicaciones de aparatos
involucrados como respiratorio, urogenital, y cardiovascular. La mayoria de
los nifios tienen un crecimiento y desarrollo normal y los defectos descritos
pueden ser superados mediante la cirugia plastica, ortopédica y otras
especialidades acompafiados de orientacion psicolégica durante el

tratamiento.

MANEJO/PRONOSTICO:
En todo nifio/a afecto de Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral habra que
realizar:

e Estudio cromosémico (Cariotipo).

e Radiografias de columna vertebral (descartar malformaciones
vertebrales).

e Ecografia renal y cerebral para descartar malformaciones en estos
organos.

e Estudio de audicion y valoracion por especialista en
Otorrinolaringologia para descartar malformaciones de oido interno,
(audiometria).

e Exploracion médica cuidadosa para descartar otras malformaciones
(especial atencion a ojos, presencia de soplos cardiacos).

e Valoracion Odontoldgica.

e Valoracion con el genetista.

e Estudio radiografico de las zonas afectadas.

e Resonancia magnética para visualizar tejidos blandos.

e Apoyo psicoldgico u orientacién social.
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La Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral precisara de cirugia craneofacial en
aguellos casos en que la malformacion sea importante y provoquen
problemas funcionales y estéticos importantes. Las malformaciones
vertebrales requerirdn tratamiento ortopédico y en algunos casos, incluso
tratamiento quirargico. Las malformaciones cardiacas precisaran casi todas
correcciones quirurgicas, preferentemente realizarlas antes de los dos afios
de vida.

En definitiva, el prondstico dependera de la gravedad y cantidad de las
malformaciones asociadas. En general se puede afirmar que si no hay
alteracién cromosémica (Cariotipo normal) y no hay malformaciones de
sistema nervioso central importantes, el pronostico a medio-largo plazo sera
bueno y se podra asegurar a los padres del nifio/a afecto una calidad de vida
normal. El apoyo psicolégico sera también un aspecto importante a tener en
cuenta en aquellos casos en que el problema estético pueda ser motivo de

mala adaptacioén psicosocial.b?
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CAPITULO 7. TRATAMIENTO

Cuando se sospecha que un nifio puede padecer el sindrome se debe
someter a una evaluacion por parte de un equipo especializado en anomalias
craneofaciales. Cada uno de estos especialistas propondra un plan de
tratamiento segun la gravedad de los resultados especificos de la evaluacion

de su hijo.

Después del examen de diagndstico y una reunion del equipo especializado,

pueden discutirse las siguientes opciones de tratamiento:

Para el subdesarrollo grave del maxilar inferior, puede sugerirse la
reconstruccion utilizando un injerto 6seo que se extrae de las costillas.

Otra posibilidad para prolongar el maxilar subdesarrollado seria colocar un
dispositivo en ella para la distraccion ésea. Mediante esta técnica se evita
tener que recurrir a los injertos 0seos.

En general, el oido externo se reconstruye entre los 6 y 8 afios de edad. Es
un proceso de etapas multiples con varios meses entre cada cirugia.
Cuando su hijo alcanza la adolescencia, puede ser necesario recurrir a una
nueva cirugia del tejido blando de la mejilla para aumentar la simetria o,

posiblemente, una cirugia maxilar.

EL tratamiento comienza desde la preparacion de los padres y familiares, a
quienes se les debe guiar para obtener los recursos médicos e informativos
gue pueden ayudar en el apoyo a suhijo.Inicialmenteel abordaje requiere la
participacion de un equipo multidisciplinario, pediatras, cirujanos
maxilofaciales, cirujanos plasticos, ortopedias, oftalmélogos, logopedas,
ortodoncistas y demas especialidades dependiendo de las anomalias
presentes. El tratamiento debe iniciarse desde los pocos meses después del
nacimiento, para que la correccidn quirdrgicas sea exitosa,muchos pacientes

necesitan canalizaciones parapermitir la alimentacion a través de la boca,

64



Tk

o
.
l‘.. .‘.u
W UNAM

1904

reconstruccion del paladar hendido o del labio leporino, reinsercion de los
esbozos auriculares, correccion esquelética mandibular, reconstrucciones de

maxilares, entre muchas otras que puedan estar presentes.®’

Debido a que la Displasia Oculo-Auriculo-Vertebreal compromete muchas
regiones del cuerpo, se requieren varios especialistas, entre los que se

incluyen los siguientes:

El cirujano plastico craneofacial realiza la cirugia maxilar y la reconstruccion
de la oreja.

El genetista asesora al paciente y su familia acerca de los riesgos de
recurrencia de la Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral.

El enfermero coordinador es el nexo entre la familia y los especialistas y
colabora en la educacion del paciente.

El oftalmdlogo evalda la vision y los movimientos oculares.

El ortodoncista controla el crecimiento maxilar y la alineacién de los dientes
y, ademas, ayuda al cirujano a obtener un resultado 6ptimo de la cirugia
maxilar.

El otorrinolaringbélogo evalGa las anomalias auditivas y coordina la cirugia
de oido medio o la colocacion de audifonos, si fueran necesarios.

El terapeuta del habla evalla el desarrollo y coordina la terapia del habla, si
fuera necesaria.

El trabajador social ayuda a la familia a obtener recursos y derivaciones en

su comunidad.

La cirugia plastica es lo més indicado, cuando su inteligencia es normal, la
correccion quirargica de las anomalias debe indicarse precozmente los
defectos de la osteogénesis, hasta los dos afios de edad es lo mas
recomendable. Es importante la reseccion de esbozos preauriculares,

acortamiento o alargamiento de huesos de mandibula, reconstruccion de
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maxilares y oido externo, y el tratamiento de las cataratas o

dermoidesepilbulbares.

Fig. 56 Colocacién de distractores para estimular y ampliar el espacio del hueso de la mandibula, se reposa durante un par de
meses para esperar la formacién del tejido 6seo. Fig. 57 Posicion del distractor mandibular multidireccional (Multi-Guidell,
StrykerLeibinger, Freiburg, Germany) del lado derecho. Final de la fase de activacion en la que se observa el avance mandibular y
su correcta alineacion con el maxilar superior en el perfil facial del paciente.5

En la mayoria de los casos es necesario es uso de aditamentos que ayuden
a la estimulacion del hueso, para alcanzar el tamafio deseable. Se basa en el
principio de que la tensién estimula la histogénesis con formacion ésea. Para
ello se realiza una osteotomia en la mandibula y se coloca un dispositivo
metélico de distraccion anclado mediante unos pines a cada lado de la
osteotomia. Posteriormente la activacién del distractor (a una velocidad de
entre 1 o 2 mm/dia) permite la elongacion 6sea hasta lograr el nivel deseado
de avance mandibular. Al final del procedimiento, después de completar la
distraccion, los dispositivos se dejan en su lugar durante un periodo adicional
de 4-6 semanas para permitir que el hueso regenerado pueda consolidar.El
avance de 1 o 2mm diarios permite la traccion hacia delante de la lengua y
de los musculos suprahioideos, liberando la via aérea por aumento del
espacio hipofaringeo. Los distractores mandibulares permiten evitar
latraqueotomia.
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Fig. 58Paciente con traqueotomia, debido a la colocacién de distractores internos flexibles
mandibulares. Para estimular el alargamiento del hueso del lado izquierdo.6?

Los objetivos del tratamiento ortoddntico fueron: mejorar el aspecto psico-
social, mejorar el perfil facial en sentido sagital mediante cirugia ortognatica,
mejorar las relaciones interoclusales, corregir la linea media dentaria, nivelar
el plano oclusal, mejorar la posicién de los incisivos superiores e inferiores,
corregir la discrepancia alveolodentaria superior, rehabilitar espacios

edéntulos.®

Muchos pacientes necesitan expansion del maxilar esto se lleva acabo con
aparato de HYRAX cementados en los primeros premolares y segundos
premolares. Instalacion de aparatologia fija, alineaciéon, nivelacién
conformaciéon de arcos y distribucion de espacios superiores. Después de

tres meses es recomendable la colocacion de brackets.1’
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Fig. 59 Fase ortodontica.®®

Para resolver los diversos problemas de malformacion que enfrentan se
necesitan materiales y técnicas vanguardistas como los Cirujanos Dentistas
especialistas en Protesis Maxilofacial que se enfoca en la rehabilitacion de
pacientes que han perdido estructuras craneofaciales. Estas pérdidas
pueden deberse a tratamientos quirargicos, defectos congénitos vy
accidentes traumaticos. Al rehabilitar a estos pacientes participamos en su
recuperacion funcional y psicolégica, 1o que permite una reintegracién del

individuo a la sociedad.

Fig. 60 Cavidad ocular.6* Fig. 61 Toma de impresion.5t
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Fig. 62 Ubicacion del iris Fig.63 Colocacion de prétesis.5?
ceroplastia de la prétesis.®!

Fig. 64 Preparacion del paciente para eliminacién de la catarata.®?

fiy
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CASO CLINicO 1
e Mujer de 20 afos de edad. Localizacion India rural.
e 36 semanas de gestacién gemelar sin incidentes.
PRIMER NACIMIENTO SEGUNDO NACIMIENTO
e Parto normal. Femenino e Cesdrea. Femenino
e 1,84kgs, 47cm de longitud, 32cm e 1,94kgs, 47cm de longitud, 30cm
longitud de cabeza. longitud de cabeza.
e Prematuro tardios, con periodo e Prematuro tardios, con periodo
neonatal sin incidentes. neonatal sin incidentes.
e Exploracidn clinica normal. e Exploracidn clinica indic

Examen clinico: del segundo bebé con caracteristicas anormales.
Faciales:(Fig. 65y 66) hipoplasia regién maxilar derecha, micrognatia e
hipertelorismo.
e Orejas. Estenosis del canal auditivo externo, apéndices preauriculares
bilaterales.
e 0Ojos. Dermoide epibulbar en ojo izquierdo. Ojo derecho sano.
e Cavidad bucal.Labio y paladar hendido, hendidura facial derecha

(macrostomia)

e Nariz. Marco externo normal y hendidura de la cavidad nasal bilateral

Fig.65 y 66 Hipoplasia maxilar derecha, acrocordones preauriculares, paladar hendido.®3

70



ety
¥
1904

e Elcraneoy las costillas no presenta anomalia.

e Laradiografia tordcica indica que hay una fusion de dos vértebras
cervicales.

e La examinacion renal o cardiovascular no revelo ninguna normalidad.

e Las investigaciones revelaron niveles normales hemograma como sigue: Hb
18,4%, conteo de glébulos blancos 16800, neutréfilos, monocitos, linfocitos
20% y 68% 2%, —ve de las proteinas C reactiva, electrolitos: sodio 138
mMEQ/L, potasio 5.1 meq/L, sangre urea —18 mg/dL y suero creatinine-0.9%.

e Las radiografias del craneo, pecho y abdomen fueron normales

e El ultrasonido abdominal revel6 rifiones normales.

Fig. 67 Labio leporino, hipertelorismo, micrognatia.63

En la mayoria de los casos, los gemelos monocigéticos comparten una sola
placenta y trastornos vasculares son comunes, lo cual explica la
presentacion clinica divergente en el nacimiento de individuos que son
genéticamente indistinguibles, este trastorno se relaciona con la falta de

irrigacion de la carotida externo al primer y segundo arco faringeo.

El paciente fue remitido con el genetista, para una evaluacion completa y asi
ser atendido por un equipo multidisciplinario, para tratar las anomalias,

principalmente labio y paladar hendido, para una adecuada nutricién.®3
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CASO CLINICO 2

Femenino de 11 afios de edad, originaria y residente de Joquicingo, México;
medio socioeconémico bajo.

Acude al Servicio de Estomatologia Pediatrica del Centro de Especialidades
Odontologicas de Instituto Materno Infantil del Edo. De Mex. Para ser
sometida a rehabilitacion bajo anestesia general

AHF

madre multigesta de 31 afios de edad con alcoholismo y tabaquismo
positivos, drogadiccion positivo a cocaina;se desconoce cantidad y tiempo
gue la ha consumido;padre de 40 afios de edad portador de diabetes mellitus
tipo Il controlada; dos hermanas de 14 y 18 afios sanas;abuela paterna con
diabetes mellitus controlada. Es productode la gesta Ill, embarazo no
deseado sin control prenatal; nace por cesarea por ser producto pretérmino;
respiré y lloré al nacer; se desconoce Apgar; peso 1 800. Se aliment6 con
leche artificial y biberon. Cuenta con esquema completo de vacunacion y
niega enfermedades infectocontagiosas de la infancia.

EXPORACION FiSICA

Se encuentra paciente femenina, consciente, activa, reactiva, con peso y
talla bajos, palidez de piel, ligera cianosis distal. Craneo con microcefalia,
implantacion baja del pelo, asimetria facial, hipertelorismo, globo ocular
derecho con microftalmia, dermoide epibulbar, lipodermoide, coloboma
inferior y catarata. Globo ocular izquierdo con exoftalmos, dermoide
epibulbar, lipodermides, colobomba superior y catarata.

Fig. 68 Microcefalia, asimetria facial, implantacion baja del pelo, hipertelorismo,
macrostomia, secuela quirdrgica de labio hendido.*®
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Se encuentran secuelas de apéndice preauricular izquierdo, fisura lateral del lado
derecho. En boca con macrostomia, cicatriz quirargica del labio, apertura bucal de
menos 2 cm, paladar hendido unilateral derecho, legua saburral, insercién normal de
frenillos, hiperplasia gingival, calculo dental, higiene bucal deficiente, micrognatia y
cuello corto.

Exédmenes de laboratorio: Hemoglobina de 13.60 g/dL, hematocrito 40.40%.
leucocitos 14,300/mm3, plaquetas 220 mil, tiempo de protombina 10.50 seg, de
tromboplastina 25.50 segundos, INR 1. Glucosa de 91.2mg/dL, creatinina 0.50
mg/dL, urea calculada 17.3 mg/dL.

Estudios complementarios: Cefalometria lateral (analisis de Roth-Jarabak):
Dolicofacial, con severa hipoplasia de maxilares, clase Il 6sea, rotacion vertical
exagerada,rama mandibular corta y coéndilo pequefio, birretrusivo, ligera
proclinacion, ausencia de mastoides (Fig. 69).

Ortopantomografia: Anodoncia de segundos molares

inferiores y de incisivo lateral derecho, caninos superiores e inferiores retenidos,
apifiamiento de incisivos inferiores. Paladar hendido.(Fig. 70).%°

Fig. 69. Radiografia lateral de craneo y analisis cefalométrico Roth-Jarabak dolicofacial, con

severa hipoplasia de maxilares, clase Il ésea, rotacién vertical exagerada, rama mandibular

corta y céndilo pequefio, birretrusivo, ligera proclinacién y ausencia de mastoides.®
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Fig. 700rtopantomografia: anodoncia de segundos molares inferiores y de incisivos laterales
derechos, caninos superiores e inferiores retenidos, apifiamiento de incisivos inferiores.
Paladar hendido.*®

e Ecocardiograma: Situs solitus concordancia AV y VA, conexién parcial de vena
pulmonar derecha en auricula derecha, comunicacion interauricular de 7 mm con
turbulencia a su llegada en auricula y ventriculo derechos. EKG: Eje a 60° sin
trastornos del ritmo, ni de conduccién ni de repolarizacion.AP vy lateral de columna
cervical: Ausencia de mastoides, rectificacion de columna cervical hemivértebra
C1,C7, fusion de vértebras cervicales, notable escoliosis cervicotoracica, vértebras
en hemicufia C5 y C6 (Fig. 71).TAC simple de craneo: Fosa posterior sin
alteraciones,parénquima cerebral sin masas.Ocupantes de espacio, adecuada
interfase en sustancia gris y blanca, ndcleos de base y sistema ventricular sin
alteraciones.

Fig.71 Radiografia AP y lateral de craneo.*®
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EVALUACION Y PROCEDIMIENTO DURANTE EL MANEJO ODONTOLOGICO

Ingresa paciente a quiréfano con ASA Il EA; en evaluacion preoperatoria se
encuentra con discreta cianosis distal, micrognatia, protrusién mandibular clase lil,
Mallampati modificada por Samsson y Young grado IV, PatilAldreti 1ll. Se ventila con
mascarilla facial, bajo administracién de sevoflurano a dosis y tiempo de induccién
con mantenimiento de dos volimenes porcentuales; se encuentra una apertura
interdentaria clase IV, cavidad oral con presencia de paladar hendido unilateral
derecho, Bellhouse-Doré grado I, Cormack LehanelV posicion de las cuerdas V,
relajacion maxilarinferior 3-4,15,16 por lo que se concluye que se trata deuna
intubacion dificil, quizas posible, con laringoscopioconvencional, a realizarse con
fiora  Optica por lasalteraciones anatébmicas que presenta 'y Sus
posiblescomplicaciones.14,17-19 Se realiza odontograma y plan de tratamiento
estomatologico. Una vez en quiréfano, se realizé la profilaxis antimicrobianaa
expensas de haber administrado bencilpenicilina400. 000 UI, IM, DU,20,21
penicilina benzatinica 600,000 Ul, IM; se prescribié amoxacilina de 250 mg cadaseis
horas V.O., tres dias previos al procedimiento/medicacion: Ranitidina 10 mg,
ketorolaco 10 mg, ondansetron2 mg, dexametasona 2 mg, hidrocortisona 100 mg.
En el segundo tiempo anestésico se inicia induccién con sevoflurano y ventilacién
adecuada con mascarilla facial; se administra Atropina 200g como proteccion
neurovegetativa, ketamina 17 mg; se realiza intubacién nasotraqueal al primer
intento con endoscopia Y fibra dptica sin complicaciones. Posterior a la intubacion,
se administra fentanil, 50g, vecuronio, 1.7 mg, y se da mantenimiento con
sevoflurano 2 volimenes porcentuales, asi como administracién de anestésico local
de lidocaina con epinefrina,22 manteniendo a la paciente hemodinamicamente
estable, con liquidos bajos y poco sangrado; se realiza rehabilitacién bucal bajo
aislamiento absoluto colocando cinco selladores de fosas y fisuras, dos
odontectomias de dientes deciduos, una amalgama, una resina preventiva, asi
como odontoxesis y profilaxis en sextantes (Fig. 72). La evolucion es satisfactoria en
el postoperatorio inmediato y tardio con un prondstico bueno para la vida y la
salud.*®

Fig.72 Antes y después de la rehabilitacion bucal.t
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CONCLUSIONES

Aunque la Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral es poco comun, presenta
diversas alteraciones que alteran la cavidad bucal y craneofacial, es por eso
mi interés en realizar esta tesina, ya que la incidencia del sindrome es baja,
esto hace que falte preparacion de los cirujanos dentistas, para tratar
adecuadamente a estos pacientes. Hay ademas escasez de conocimientos
especializados sobre éstas, lo que genera retrasos en el diagnostico o
diagnésticos equivocados que dificultan la calidad de salud y vida social.
Todo esto se traduce en impedimentos para que mejore la calidad de vida de
pacientes con enfermedades raras en todo el mundo. A ello hay que sumarle
la falta de informacion de la poblacion en general. Hacen falta estudios de
incidencia en nuestro pais, porgue no se tiene una cifra concreta del nimero

de personas afectadas.

Es necesario difundir informacion acerca de los riesgos y tipos de diagnéstico
prenatales que existen, asi como las opciones que tienen la familia y el
paciente de éste y otros sindromes. Es necesario que el cirujano dentista
este consiente de sus conocimientos y habilidades para determinar si
cuentan con lo necesario para tratar a este tipo de pacientes o remitirlos con
especialistas correspondientes, o en el mejor de los casos a alguna
institucion publica o privada para que sean tratados de forma
multidisciplinaria, en donde participa también el cirujano dentista general y

especialistas.
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