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ABSTRACT
Hemifacial microsomia involves a broad spectrum of facial malformations of varying 
severity. Prenatal diagnosis rarely occurs and is usually related to severe cases or 
associated with other body malformations. We present a case of severe hemifacial 
microsomia with multiple gastrointestinal and cerebral malformations.
Key words: Hemifacial microsomia, Craneofacial microsomia, Microphtalmia, 
unilateral

RESUMEN
La macrosomía hemifacial involucra un amplio espectro de malformaciones 
faciales de diversa severidad. El diagnóstico prenatal es hecho excepcionalmente 
y habitualmente está relacionado a casos severos o con asociación a otras 
malformaciones corporales. Presentamos un caso de macrosomía hemifacial severa 
con malformaciones gastrointestinales múltiples y cerebrales. 
Palabra clave. Microsomía hemifacial, Microsomía craneofacial, Microftalmia 
unilateral.

CASO CLÍNICO
CASE REPORT
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Introducción

La microsomía hemifacial (MHF) es considera-
da en muchas series como la segunda malfor-
mación facial más frecuente detrás de la fisura 
labiopalatina, con prevalencia reportada de 
1/3 600 a 5 600 nacidos vivos(1,2). Tiene un gran 
espectro de presentación, desde lesiones muy 
leves preauriculares a grandes defectos bila-
terales, que abarcan estructuras derivadas del 
primer y segundo arco braquial, como son el es-
queleto facial (mandíbula, maxila, cigoma, hueso 
temporal, orbita ocular), oído y tejidos faciales 
(músculos, nervios y tejidos cutáneos)(1,2). Comu-
nicamos un caso severo de diagnóstico prenatal, 
con múltiples malformaciones asociadas. 

Caso clínico

Primigesta de 23 años, referida para descartar 
obstrucción intestinal fetal. Sin antecedentes 
familiares ni personales de importancia. En la 
ultrasonografía se encontró gestación de 22 
semanas, con asa intestinal única dilatada, cá-
mara gástrica normal, hallazgos neurológicos 
sugerentes de agenesia de cuerpo calloso, im-
presión de microftalmia izquierda, corazón nor-
mal (figura 1). En el control a las 25 semanas, aun 
evidenciaba múltiples asas intestinales dilatadas 
(que impresionaba como obstrucción distal); 
se confirmó la agenesia del cuerpo calloso. En 
el control de las 39 semanas, evidenció ascitis, 
persistencia de asa intestinal dilatada, facie fe-

Figura 2. A: reconstrucción 3D de la cara fetal, mostrando asimetría facial con microftalmia izquierda y deformación de la nariz. 
B: rostro del recién nacido que evidencia hipoplasia de toda la hemicara izquierda, con microftalmia y oreja en copa.

Figura 1. Asa intestinal dilatada en los controles ecográficos, que correspondió a atresia del colon transverso con dilatación 
de colon ascendente y malrotación intestinal. A: 22 semanas. B: 25 semanas. C: 39 semanas, asa intestinal dilatada con paredes 
ecogénicas y líquido libre interasas. 
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tal asimétrica con microftalmia izquierda, por lo 
que se planteó la presunción el diagnóstica de 
macrosomía hemifacial (figuras 1 y 2A). Al exa-
men inicial, el recién nacido evidenció asimetría 
facial, microftalmia severa y ano imperforado (fi-
gura 2B). Fue sometido a laparotomía explorato-
ria, encontrándose atresia del colon transverso, 
colon ascendente dilatado, malrotación intesti-
nal y no se halló perforación intestinal. Se rea-
lizó anastomosis del colon e ileostomía. El exa-
men facial mostró oreja izquierda en copa, con 
hipoplasia leve de las estructuras del pabellón 
(figura 3B), párpado izquierdo fusionado par-
cialmente, globo ocular izquierdo hipoplásico, 
con signos de glaucoma congénito; mandíbula 
y cigoma izquierdo hipoplásicos. La tomografía 

cerebral y la ecografía transfontanelar confir-
maron la agenesia del cuerpo calloso. El análi-
sis de las estructuras óseas en la tomografía (se 
analizó el volumen, que no incluyó el macizo fa-
cial) mostró presencia de canal auditivo externo 
y estructuras del oído interno en ambos lados 
(figura 3A). La órbita izquierda era pequeña y 
con desviación, arco cigomático hipoplásico con 
aplanamiento de la cavidad glenoidea, atrofia de 
apófisis coroidea mandibular y orificio de con-
ducto auditivo externo normal (hueso temporal 
de morfología normal) (figura 4). El recién naci-
do presentó sepsis a foco abdominal en el día 15 
de vida, y falleció. No se llegó a realizar pruebas 
genéticas, por falta de recursos económicos, ni 
necropsia, a solicitud de padres.  

Figura 4. A: reconstrucción tomográfica de la articulación mandibular derecha, de aspecto normal. B: visión frontal que evidencia 
la asimetría de las órbitas; lado izquierdo desplazado, con hiploplasia del cigoma. C: articulación mandibular izquierda anormal.

Figura 3. A: corte tomográfico coronal en el que se logra visualizar oídos internos y canales auditivos normales. B: oreja del 
lado afectado (izquierdo), en forma de copa (hipoplasia leve).
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Discusión

El origen embriológico de estos defectos se pue-
de explicar por la afectación en el normal desa-
rrollo del primer y segundo arcos braquiales. Se 
han planteado hipótesis tales como la posible 
hemorragia de la arteria estapedial y también 
alteración en la migración de las células de la 
cresta neural(1,2). Existe gran confusión sobre su 
denominación en la literatura y frecuentemen-
te se les superpone o confunde con entidades 
como disostosis otomandibular, displasia facial 
lateral, displasia témporo óculo-auricular, espec-
tro óculo-aurículo-vertebral, síndrome del pri-
mer y segundo arco, síndrome de Goldenhard, 
entre otros(1,2). Ello nos explica la inexistencia de 
criterios definidos para establecer el diagnóstico 
de microsomía hemifacial. 

El complejo espectro de la enfermedad es muy 
variable, con deformaciones muy leves a seve-
ras y que se superponen en diversas combina-
ciones. La clasificación propuesta por Vento(3) 
(1991), denominada OMENS (orbit, mandible, ear, 
nerve, soft tissue; acrónimo por sus siglas en in-
glés) y descrita en 154 casos, es la más versá-
til, comprensible y reproducible; está basada 
en la clasificación clásica de Pruzansky, en los 
defectos mandibulares. Refleja mucho mejor el 
amplio espectro de MHF, donde puede existir 
diversa severidad en los varios órganos y hue-
sos afectados, sin olvidar que algunos órganos 
o estructuras puede ser normales. Para incluir 
malformaciones no cráneo-faciales asociadas, 
se amplió y denominó OMENS-Plus por Horgan(4) 
(1995), que en 111 casos halló alta asociación con 
malformaciones cardiacas y neurológicas. Am-
bas clasificaciones escapan completamente al 
ámbito prenatal; por ello, invitamos al lector a 
revisar los artículos de Gougoutas(2) y Brandste-
tter(1). 

La gran diversidad fenotípica de la MHF se pue-
de apreciar en la serie pediátrica publicada por 
Caron(5), que encuentra en 955 casos afectación 
de la órbita, mandíbula y oído, en 44%, 90% y 
82%, respectivamente, y así mismo la importan-
te asociación a malformaciones extrafaciales en 
corazón (18%), vertebras (26%) y riñones (10%). 
Esta serie también halla que solo el 4% de los 
casos podría ser catalogado como síndrome de 
Goldenhar (triada: hipoplasia mandibular, der-
moide epibulbar y anormalidades vertebrales); 
por ello, no recomiendan el uso de esta denomi-

nación. La serie de Horgan(4) también mencionó 
malformaciones extrafaciales en corazón (33%), 
cerebro (18%), gastrointestinales (16%) y en riño-
nes (15%); incluyó en los defectos gastrointesti-
nales 5 casos de defectos ano-rectales y un caso 
de malrotación intestinal. En el presente caso, se 
encontró agenesia de cuerpo calloso, atresia co-
lónica, malrotación intestinal y atresia anal.

Los casos de diagnóstico prenatal son escasos 
en la literatura y frecuentemente son de lesio-
nes severas informadas como síndrome de Gol-
denhard, síndrome óculo-aurículo-vertebral o 
de Nager, en el contexto de otras malformacio-
nes asociadas(6-12). Se evidencia en todos los ca-
sos la falta de uniformidad en la denominación 
y criterios diagnósticos. Nosotros sospechamos 
el diagnóstico por la gran deformación facial y 
la microftalmia; sin embargo, otros defectos de 
menor severidad (como, por ejemplo, el dermoi-
de epibulbar auricular) son raramente reporta-
dos y serían de difícil diagnóstico prenatal.

Luego de lo revisado, podemos presumir que la 
amplia diversidad fenotípica se explique mejor 
por la teoría de la alteración en la migración de 
las células de la cresta neural(13). Esto también 
encuentra asidero en la amplia variedad de de-
fectos genéticos puntuales hallados, con baja in-
cidencia de cromosomopatías o mutaciones con 
herencia dominante(14). Por ello, la posibilidad de 
recurrencia es baja.
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