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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 macrosomia hemifacial involucra un amplio espectro de malformaciones
faciales de diversa severidad. El diagnéstico prenatal es hecho excepcionalmente
y habitualmente estd relacionado a casos severos o con asociacién a otras
malformaciones corporales. Presentamos un caso de macrosomia hemifacial severa
con malformaciones gastrointestinales multiples y cerebrales.

Palabra clave. Microsomia hemifacial, Microsomia craneofacial, Microftalmia
unilateral.
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INTRODUCCION

La microsomia hemifacial (MHF) es considera-
da en muchas series como la segunda malfor-
macioén facial mas frecuente detras de la fisura
labiopalatina, con prevalencia reportada de
1/3 600 a 5 600 nacidos vivos?. Tiene un gran
espectro de presentacion, 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 (mandibula, maxila, cigoma, hueso
temporal, orbita ocular), oido y tejidos faciales
(musculos, nervios y tejidos cutaneos)"2. Comu-
nicamos un caso severo de diagnostico prenatal,
con multiples malformaciones asociadas.

CAaso cLiNIco

Primigesta de 23 afios, referida para descartar
obstruccién intestinal fetal. Sin antecedentes
familiares ni personales de importancia. En la
ultrasonografia se encontr6 gestacion de 22
semanas, con asa intestinal Unica dilatada, ca-
mara gastrica normal, hallazgos neurolédgicos
sugerentes de agenesia de cuerpo calloso, im-
presion de microftalmia izquierda, corazén nor-
mal (figura 1). En el control a las 25 semanas, aun
evidenciaba multiples asas intestinales dilatadas
(que impresionaba como obstruccidén distal);
se confirmo la agenesia del cuerpo calloso. En
el control de las 39 semanas, evidencié ascitis,
persistencia de asa intestinal dilatada, facie fe-

FIGURA 1. ASA INTESTINAL DILATADA EN LOS CONTROLES ECOGRAFICOS, QUE CORRESPONDIO A ATRESIA DEL COLON TRANSVERSO CON DILATACION
DE COLON ASCENDENTE Y MALROTACION INTESTINAL. A: 22 SEMANAS. B: 25 seMANAS. C: 39 SEMANAS, ASA INTESTINAL DILATADA CON PAREDES

FIGURA 2. A: RECONSTRUCCION 3D DE LA CARA FETAL, MOSTRANDO ASIMETRIA FACIAL CON MICROFTALMIA IZQUIERDA Y DEFORMACION DE LA NARIZ.
B: ROSTRO DEL RECIEN NACIDO QUE EVIDENCIA HIPOPLASIA DE TODA LA HEMICARA IZQUIERDA, CON MICROFTALMIA Y OREJA EN COPA.
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tal asimétrica con microftalmia izquierda, por lo
que se planted la presuncion el diagnostica de
macrosomia hemifacial (figuras 1y 2A). Al exa-
men inicial, el recién nacido evidenci6 asimetria
facial, microftalmia severay ano imperforado (fi-
gura 2B). Fue sometido a laparotomia explorato-
ria, encontrandose atresia del colon transverso,
colon ascendente dilatado, malrotacion intesti-
nal y no se hall6 perforacion intestinal. Se rea-
liz6 anastomosis del colon e ileostomia. El exa-
men facial mostro oreja izquierda en copa, con
hipoplasia leve de las estructuras del pabellén
(figura 3B), parpado izquierdo fusionado par-
cialmente, globo ocular izquierdo hipoplasico,
con signos de glaucoma congénito; mandibula
y cigoma izquierdo hipoplasicos. La tomografia

un caso

cerebral y la ecografia transfontanelar confir-
maron la agenesia del cuerpo calloso. El anali-
sis de las estructuras 6seas en la tomografia (se
analizo el volumen, que no incluy6 el macizo fa-
cial) mostro presencia de canal auditivo externo
y estructuras del oido interno en ambos lados
(figura 3A). La orbita izquierda era pequefia y
con desviacion, arco cigomatico hipoplasico con
aplanamiento de la cavidad glenoidea, atrofia de
apofisis coroidea mandibular y orificio de con-
ducto auditivo externo normal (hueso temporal
de morfologia normal) (figura 4). El recién naci-
do presentd sepsis a foco abdominal en el dia 15
de vida, y fallecio. No se lleg6 a realizar pruebas
genéticas, por falta de recursos econdmicos, ni
necropsia, a solicitud de padres.

FIGURA 3. A: CORTE TOMOGRAFICO CORONAL EN EL QUE SE LOGRA VISUALIZAR OIDOS INTERNOS Y CANALES AUDITIVOS NORMALES. 3: OREJA DEL

LADO AFECTADO (IZQUIERDO), EN FORMA DE COPA (HIPOPLASIA LEVE).

FIGURA 4. A: RECONSTRUCCION TOMOGRAFICA DE LA ARTICULACION MANDIBULAR DERECHA, DE ASPECTO NORMAL. B: VISION FRONTAL QUE EVIDENCIA

LA ASIMETRIA DE LAS ORBITAS; LADO IZQUIERDO DESPLAZADO, CON HIPLOPLASIA DEL CIGOMA. C: ARTICULACION MANDIBULAR IZQUIERDA ANORMAL.
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DiscusioN

El origen embrioldgico de estos defectos se pue-
de explicar por la afectacién en el normal desa-
rrollo del primer y segundo arcos braquiales. Se
han planteado hipoétesis tales como la posible
hemorragia de la arteria estapedial y también
alteracion en la migracién de las células de la
cresta neural”?, Existe gran confusion sobre su
denominacién en la literatura y frecuentemen-
te se les superpone o confunde con entidades
como disostosis otomandibular, displasia facial
lateral, displasia témporo 6culo-auricular, espec-
tro oculo-auriculo-vertebral, sindrome del pri-
mer y segundo arco, sindrome de Goldenhard,
entre otros™2. Ello nos explica la inexistencia de
criterios definidos para establecer el diagndstico
de microsomia 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 clasificacion propuesta por Vento®
(1991), denominada OMENS (orbit, mandible, ear,
nerve, soft tissue; acronimo por sus siglas en in-
glés) y descrita en 154 casos, es la mas versa-
til, comprensible y reproducible; esta basada
en la clasificacion clasica de Pruzansky, en los
defectos mandibulares. Refleja mucho mejor el
amplio espectro de MHF, donde puede existir
diversa severidad en los varios 6rganos y hue-
sos afectados, sin olvidar que algunos 6rganos
0 estructuras puede ser normales. Para incluir
malformaciones no craneo-faciales asociadas,
se amplié y denomind OMENS-Plus por Horgan®
(1995), que en 111 casos hall6 alta asociacion con
malformaciones cardiacas y neuroldgicas. Am-
bas clasificaciones escapan completamente al
ambito prenatal; por ello, invitamos al lector a
revisar los articulos de Gougoutas® y Brandste-
tter™.

La gran diversidad fenotipica de la MHF se pue-
de apreciar en la serie pediatrica publicada por
Caron®), que encuentra en 955 casos afectacion
de la ¢rbita, mandibula y oido, en 44%, 90% y
82%, respectivamente, y asi mismo la importan-
te asociacion a malformaciones extrafaciales en
corazon (18%), vertebras (26%) y rifiones (10%).
Esta serie también halla que solo el 4% de los
casos podria ser catalogado como sindrome de
Goldenhar (triada: hipoplasia mandibular, der-
moide epibulbar y anormalidades vertebrales);
por ello, no recomiendan el uso de esta denomi-
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nacion. La serie de Horgan® también mencion6
malformaciones extrafaciales en corazén (33%),
cerebro (18%), gastrointestinales (16%) y en rifio-
nes (15%); incluy6 en los defectos gastrointesti-
nales 5 casos de defectos ano-rectales y un caso
de malrotacién intestinal. En el presente caso, se
encontro agenesia de cuerpo calloso, atresia co-
[6nica, malrotacion intestinal y atresia anal.

Los casos de diagndstico prenatal son escasos
en la literatura y frecuentemente son de lesio-
nes severas informadas como sindrome de Gol-
denhard, sindrome oculo-auriculo-vertebral o
de Nager, en el contexto de otras malformacio-
nes asociadas®'. Se evidencia en todos los ca-
sos la falta de uniformidad en la denominacion
y criterios diagndsticos. Nosotros sospechamos
el diagndstico por la gran deformacion facial y
la microftalmia; sin embargo, otros defectos de
menor severidad (como, por ejemplo, el dermoi-
de epibulbar auricular) son raramente reporta-
dos y serian de dificil diagndstico prenatal.

Luego de lo revisado, podemos presumir que la
amplia diversidad fenotipica se explique mejor
por la teoria de la alteracion en la migracién de
las células de la cresta neural®™. Esto también
encuentra asidero en la amplia variedad de de-
fectos genéticos puntuales hallados, con baja in-
cidencia de cromosomopatias o mutaciones con
herencia dominante. Por ello, la posibilidad de
recurrencia es baja.
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