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Introducción. 

Las malformaciones de los derivados de los arcos branquiales son 

condiciones resultantes de cambios hipoplasicos, que involucran tres 

regiones anatómicas: Las bolsas faríngeas y la porción superior e 

inferior de la cara (Cohen, M.M. Jr, 1991 ). De esta última división, el 

con1plejo oculoauriculorcrtebral que abarca la 111icroson1Ía hen1ifacial y 

el síndro1ne de Goldenhar, es una alteración conocida en la literatura 

médica desde 1 845 y que sin e1nbargo, sigue manteniendo controversias 

en lo relacionado con su nomenclatura, clasificación y etiología. 

Constituye un conjunto de defectos con diversos grados de hipoplasia 

principalmente en n-:1andíbula, oído medio y externo, ojo y otras 

estructuras óseas y de tejido suave contiguas a la cara que debido a su 

localización, relativa incidencia y potencial de asociación con otras 

malformaciones extracraneofaciales, es una alteración de interés clínico 

para el odontólogo. 

Ante la falta de una clasificación más ex-tensa sobre las 

características craneofaciales típicas y las posibles asociaciones 

extracraneofaciales más comunes. proponemos una modificación a la 

clasificación original OMENS para microsomía hemifacial (Vento, A .. R. 

et. al. 1991 ), incluyendo una clasificación adicional para hallazgos 

extracraneofaciales, denominada en conjunto OOMl'vfEENS-VSC. 
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Generalidades. 

El con1plejo oculoauricu/overtebral es un defecto congénito cuyas 

características principales son la malformación del desarrollo de diversas 

estructuras de los arcos branquiales primero y segundo (cuadro l ). Es una 

alteración cuya expresión fenotípica es muy arnplia, que varía de leve a 

severa, caracterizada por una hipoplasia facial 

facial. Según extensas series de casos. 

que origina asimetría 

se consideraba casi 

invariablemente que la incidencia de esta entidad en cuanto a lado de la 

cara y sexo más comúnn1ente afectados, era por el lado derecho y el sexo 

masculino; recientemente, las descripciones de series han concluido que 

no hay sexo ni lado predisponente y que aún las expresiones bilaterales 

llegan a ser tan frecuentes como las unilaterales. En los casos bilaterales. 

el grado de malformaciones faciales puede ser de mayor intensidad en un 

lado que en otro (Cohen, M.M. Jr. 1991; Vento, A.R. et. al. 1991 ). 

La frecuencia de esta alteración varía según los registros de cada 

investigador, como los de Posw·illo, quien reporta que de 3500 

nacimientos es afectado; Stoll menciona una prevalencia de l por 19500; 

Mellnick de 1 por 26500; Morrison de 1 por 45000; sin embargo, Grabb y 

Gorlin estiman l por 5600 nacin1ientos, dato que también reafirma Kaban, 

quien comenta que la n1icroson1ía hen1ifacia/ representa la segunda 

anomalía facial congénita más común después del labio y paladar hendido 

(Cohen, M.M. Jr: 1971; Gorlin, R.J. 1990; Kaban, L. 1992; Morrison, P.J. 

et. al. 1992). 
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Los primeros casos mencionados de esta n•alformación fueron los 

de Von Arlt en l 845 y los de Canton en l 861 sin que se les prestara 

atención, hasta que en 195'.:C Goldenhar dio a conocer tres pacientes con 

múltiples anomalías congénitas que involucraban tejidos de los arcos 

branquiales primero y segundo (fistula pretragal congénita, apéndices 

preauriculares) asociadas con dermoides epibulbares (tumor congénito 

benigno del ojo). El nombre de Golclenhar fue utilizado corno epónimo 

para las 1nal formaciones sin<ilares que desde entonces se empezarían a 

considerar. En 1963, Gorlin dio el ténnino microsomia hemifacia/ para 

una condición que afecta el desarrollo auricular. oral y mandibular 

caracterizado por tres componentes unilaterales: microtia. n1acrostomía e 

hipoplasia de la rama y cóndilo mandibulares, limitando la alteración a la 

región facial, teniendo por característica distintiva el rnal desarrollo de 

una mitad de la cara con la consecuente asimetría facial variable. Al 

mismo tiernpo, Gorlin clasificó una alteración distinta de la anterior bajo 

el nombre de displasia oculoauriculovertebral con cinco componentes 

diagnósticos, de los cuales tres eran los que constituían a la rnicrosomía 

hemifacial asociándolos con la incidencia de dermoides epibulbares y 

alteraciones vertebrales. Más tarde en 1966, Sugar propondría el nombre 

de síndrome de Goldenhar corno sinónimo de esta entidad. 

Ante la gran expresividad fenotípica y la sobreposición de 

características de arnbas entidades no se ha logrado hacer una distinción 

entre éstas, por lo que hoy se les considera un espectro continuo de 

malformaciones en el que la displasia oculoauriculovertebral constituye 
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una variante de la 1nicrosonzía he111ifacia!, y aunque las deno1ninaciones 

de n1icroson1Ía hem!facial y síndrome de Goldenhar son aún muy 

utilizados en los casos típicos donde las malformaciones son de carácter 

craneotacial, o donde cUinplen además con los dos requisitos adicionales 

para diagnóstico de sindrome de Go/denhar, se ha propuesto el término 

especrro o co111p/ejo ocu!oauricu/overtebral que incluye todas las 

condiciones transicion::i.ks o que coincidían parciahnentc. 

El complejo Go/denhar expandido se refiere a la asociación de esta 

malfonnación con anorn1alidades del sistema nervioso central y otros 

órganos extracraneofaciales (Poswillo, D. 1973; Cohen, M.M. Jr et. al. 

1989; Gorlin, R.J. 1990). 

Cuadro l. Derivados de los arcos branquiales primero y segundo. 

Estrutura C~unpo,,enrt' AIU'f.t uún; l lt'/tdrn uun "'' Hu"''#""' 
bra11quial n-er.•u•'f.a 

Primer arco 

Primera bolsa 
faríngea 

Trigcmino Músculos de la masticación. Palatino. maxilar, mandibula., cigomát1co, cabeza 
milohioidco. vientre anterior del del martillo.cuerpo del yunque, hueso timpánico. 
digástrico. pcricstafilino externo y del 
martillo. tensor del tímpano. lóbulo y 
tragus de la oreja.ligamento 
csfünomandibular. 

J\1cato auditivo interno. conducto de Eustaquio. 

Segundo arco Facial Musculo de lil cxprcsion facial. Manubrio del martillo. proceso largo del yunque. 
c.':Stilohiodco, vien1re posterior del estribo. proceso estiloidco. asta menor y porción 
digástrico. arteria ~ músculo superior del hioides. 
cstapedial. superficie timpánica. hél ix 
y antihélix de la oreja. ligamento 
cstilohioidco. 

ápsula ólica Oido in1cmo. superficie vestibular del estribo. 



Nomenclatura y clasificación 10 

Nomenclatura y clasificación. 

El primer obstáculo que los investigadores se han encontrado para 

entender esta entidad es su nomenclatura, ya que se dificulta englobar en 

un término útil y práctico la variabilidad de su expresión. El cuadro 2 

muestra los diversos nombres que se le han asignado a la alteración, 

constituyendo un verdadero problema nosológico debido a la falta de 

acuerdo general lo cual origina confusión ante la constante repetición de 

los términos, pero adecuados según el gusto particular de cada 

investigador (Cohen. M.M. Jr. Et. al. 1989). 

Cuadro 2. Nomenclatura previa del complejo oculoauriculovertebral. 

Displasia facial necrótica 
Dismorfia cervicooculofacial 
Disostósis otornandibular 
Síndrome del primer arco branquial 
Disostósis rnandibulofacial unilateral 
Síndro1ne cervicooculoacustico 
Necrósis facial intrauterina unilateral 
Sindron1e oral mandibular auricular 
Displasia oculoauriculovertebral 
Microson1ía hen1ifacial 
Síndrome del pri1nero y segundo arcos 
branquiales 
Síndrome de Goldenhar 
Displasia auriculobranquiogénica 
Displasia oculoaudcular craneal 
Disrnorfogénesis otomandibular facial 
Síndron1e de Francescheni-Goldenhar 
Displasia facial familiar 
Microsomía bilateral facial 
Microsomía craniofacial 
Síndrome de Goldenhar-Gorlin 
isplasia facial lateral: Formas unilateral y 

bilateral 

Keith. 1909. 
Franceschetti y Klein . 1954 
Francois y Haustratc. 1954 
McKenzie. 1958 
Wilson~ 1958. 
Wildervank, 1960 
Walker, 1961. 
Stark y Saunders. 196.:::! 
Gorlin, et. al. 1963. 
Gorlin. y Pindborg. 1964. 
Grabb. 1965. 

Sugar, 1966 
Caronni. 1967. 
Gupta. 1968. 
Pruzansky, 1969. 
Cordier. 1970. 
!de, 1970. 
Converse. 1973. 
Converse. l 974. 
Aleksic. 1975 
Ross, 1975 



Anomalia Goldenhar 
omplejo de malformación 

acioauriculovertebral 
Deformidad del primero) st.:gundo arcos 
branquiales 
Espectro de 1nalfonnación 
facioauricu lovertebral 
Síndron1c otocraneo facial asimétrico 
Secuencia fac ioauricu lo·vcnebral 
Complejo Goldenhar 
Espectro oculoaurlculovertebral y con1plcjo 
Goldenhar expandido. 
Displasia oculoauricular de Goldenhar 
Anomalia Oculoauriculovertebral 
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80'\.VCll. \980. 
Shprintzen. 1980. 

Kaban. 1981 

Sn1ith. 1982. 

Pérez. 1984. 
Mansour. 1985. 
Boles. 1988. 
Cohen. et. al. 1989. 

Craitoiu. 1992. 
Ka)e. 1992 

La clasificación es un aspecto clave para el entendimiento de este 

complejo malformativo. El primer intento de clasificación fue realizado 

por Pruzansky para graduar la deformidad mandibular, esta metodología 

se ha mantenido vigente en las clasificaciones utilizadas en la actualidad 

(Pruzansky.S. 1969). Después, en un estudio sobre ~6 pacientes con 

afección bilateral se clasificaron en tres grupos basándose en el hecho de 

que la e:>..-Lensión del defecto varia en intensidad n1ás en un lado que en el 

otro, con10 bilateral izquierdo o bilateral derecho o de que los defectos se 

distribuían casi igual en ambos lados de la cara, como bilateral simple 

(Farkas, L. et. al. 1977). En 1987, Rollnick, B. et. al. en su descripción de 

294 pacientes clasificó en cinco subgrupos a los individuos de su estudio 

(Cuadro 3). En el mismo año, se publicó la clasificación SAT (David, D. 

et. al. 1987), un sistema en clave donde la derivación de cada letra se 

refería a la estructura afectada con diversos niveles, así S denotaba 

malformaciones esqueléticas (skeletal), con cinco grados o niveles: S', S 2 
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y S 3 se adaptaron de la clasificación de Pruzansky para deformidad 

mandibular, s• y S 5 para individuos con afección en órbita y cráneo, con 

una mandíbula S' como requisito .. A. se rcf(,ría a la ue101·n1idad auricular 

descrita por Meunnan y ejemplificada por A 1
, A" y .L\ 1 agregando una 

categoría A." para los individuos sin afección auricular. Finalmente, la 

letra T correspondía a las categorías de deformidad de tejidos suaves que 

variaban de 1ninimas a severas según T 1 a T'. 

Cuadro 3. Clasificación según Rollnick. 

Subgrupo Criterio ( caracterÍ.'>IÍctu ) 

I Microtia sin hipoplasia mandibular ( M ). 
2 Microtia con hipoplasia mandibular ( M+HM ). 

3 Microtia con hipoplasia mandibular y ano1nalías de 
la columna cervical ( M+HM+SC ). 

4 Microtia con hipoplasia mandibular y derrnoides 
epibulbares o lipodermoides ( M+HM+DE ). 

5 Microtia con hipoplasia mandibular, derrnoide epibulbar o 
lipoderrnoide y anomalías de la columna cervical 
( M+HM+DE+SC ). 

Actualmente. Ja clasificación Ol\1ENS para nzicrosomia lze1nifacial 

es la más aceptada y utilizada por los clínicos. Introducida a la literatura 

en 1991, es resultado de la revisión retrospectiva de 154 pacientes 

afectados (Vento. A .. R. et. al. 1991 ). En este sistema de categorías al 

igual que en la clasificación SA T, cada letra corresponden cada una de las 

manifestaciones principales de esta alteración según el criterio de los 
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autores, confiriendo O para distorsión orbital, M para hipoplasia 

mandibular, E para anormalidad de oído (ear), N para involucramiento del 

nervio y S para deficiencia de tejido suave (soft tissue). Asímisn10, cada 

componente individual tiene cuatro categorías de malforniación que 

varían de normalidad a afección leve, 1noderada o severa indicado por los 

subíndices O al 3 respectivamente. Las ventajas de este sistema son su 

facilidad de aplicación y· de ser modificado o actualizado ante cambios 

asociados con la edad, cr"'ci111iento y trata1ni"'nto, P'-"rmitiendo su 

expansión en la afección del con-iponente nervioso cuando sea necesario. 

A pesar de que esta clasificación es útil para un fenotipo típico de 

nticrosomía hem!facial, resulta insuficiente ante la presencia de 

anormalidades asociadas de carácter craneotacial y extracraneofacial que 

pueden presentarse en el extenso fenotipo del conzplt¡?jo 

oculoauricu/overtebral como las cardio...-asculares, las del sisten-ia 

nervioso centraL esqueleto de vértebras y costillas así como dermoides 

epibulbares que constituyen hallazgos muy frecuentes en los casos más 

e>.."tensos de nlicrosonzía hern[facial. Igualmente, no incluye secciones 

para pérdida auditiva y su naturaleza, apéndices preauriculares (Cousley, 

R. 1993), macrostomía, fisuras labiopalatinas y otros aspectos bucales 

relevantes. El sistema OMENS se desarrolla de la siguiente manera: 
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Orbita. 

Los índices de afección orbital se basan en la normalidad o 

anorrnalidad de la posición y tamaño de la misma, características 

definidas por trazados cefalométricos específicos. 

O 0
: tamaño y posición orbital normales. 

O 1
: tamaño orbital anormal. 

O 2 : posición anormal. donde adicionalmente una flecha ( i ..J, ) 

denotará la posición relativa de la órbita en el lado afectado. 

O 3
: tamaño y posición anormales. 

Mandíbula. 

Los subíndices M 1
, M 2 y M 3 corresponden a los propuestos por 

Pruzansky para la deformidad mandibular, junto con una modificación al 

índice M 2 proporcionada por Kaban;se incluye también una categoría M 0 

indicativa de normalidad mandibular que no había sido considerada 

anteriormente en las otras clasificaciones (Pruzansky, S. 1969; Kaban, L. 

1992). 

M 0 
: mandíbula normal. 

M 1
: cuando las características morfológicas de la mandíbula están 

presentes, pero la malformación se aprecia radiográficamente por 

diferencia de tamaño en comparación con el lado normal (en casos 

unilaterales). 
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M 2
: cuando la rama, el cóndilo, el proceso coronoideo y la 

incisura mandibular rnantienen los trazos 1norfológicos esenciales, pero 

la forma está considerablemente distorsionada; este grupo se subdivide 

en M 2
" y M 2

b. según la localización y grado de hipoplasia de la 

articulación te1nporomandibular (A TM). En el tipo M 2
". el grado es 

leve y la localización de la A TM es aceptable para la función asimétrica. 

En el tipo M 2
b. la /\ Tl\-1 es tan hipoplásica y con una colocación en 

sentido medial, anterio1· e inferior (en relación con el lado normal), que 

tiene que construirse una nueva articulación. 

M 3
: cuando la severidad de la expresión ha producido ausencia 

completa de la rama de la mandíbula o pérdida de las características 

identificables de la rnisrna. y por tanto, la A Tl\.1 y la fosa rnandibular 

tampoco están presentes. 

Oído. 

Las anormalidades del oído externo se categorizan basándose en la 

clasificación de Meurman y adicionalmente hay un E 0 para oído normal. 

E 0
: oído normal. 

E 1
: hipoplasia auricular leve y poca estenosis del conducto 

auditivo externo (CAE). Todas las estructuras están presentes. 

E 2
: atresia del CAE e hipoplasia variable de la aurícula. 

E 3
: aurícula ausente; lóbulo de posición y conformación anormal. 
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Nervio. 

En esta sección el componente nervioso se refiere específica1nente 

al séptimo par craneal, pero los demás nervios craneales, especialmente el 

quinto y el decimosegundo que con frecuencia se ven a:fectados pueden 

también incluirse con sus números correspondientes. 

N 7 O: Nervio :facial nonnal. 

N 1: Afección de la división superior del nervio facial 

(divisiones temporal y cigomático). 

N 7 2: Involucran1iento de la ra1na in:ferior del nervio :facial 

(divisiones bucal, mandibular y cervical) 

N 7 3: Todas las rantificaciones del nervio :facial están afectadas. 

Tejidos suaves. 

La graduación de la deficiencia de los tejidos suaves se basa en 

hipoplasia muscular y de tejido subcutáneo. 

S 0
: Sin deficiencia de tejido subcutáneo o muscular. 

S 1
: Deficiencia mínima de músculo y tejido subcutáneo. 

S ~: Deficiencia moderada. 

S 3
: Deficiencia severa. 
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En los casos bilaterales, cada lado se clasifica individuahnente 

para cada componente OMENS. De este modo, si Ja m.icrotia aislada se 

considera como la n1ínima expresión del fenotipo de Ja alteración, se 

transcribiría según esta clasificación de Ja siguiente manera: O 0 M 0 E 1 

N ° S 0
, mientras que el caso 1nás graven1ente afectado se expresaría: O 

M 3 E 3 N 3 S 3
. 

La propuesta de esta tesis es una modificación al sisten1a OMENS 

que incluye una sección para agrupar las anomalías asociadas, en el 

esfuerzo de proporcionar una clasificación más completa que abarque 

aspectos que no contempla dicho sistema (cuadro 4); al igual que en la 

clasificación original, cada letra corresponde a un componente anatómico 

anómalo con subíndices de normalidad a severidad; consideramos útil 

nuestra propuesta ya que posee diversas ventajas: 

l. El nombre del sistema de clasificación no cambia, solo se 

ampliaría por Ja adición de tres letras más: Ja O que corresponde a 

defectos orales, por Ja M referente a la afección de hueso malar y arco 

cigomático y por la E (eye) representativa de anomalías del ojo y tejidos 

perioculares, designándose OO!VLMEENS. 

2.Contiene una sección propia para apéndices preauriculares y 

naturaleza de la afección auditiva, ampliando en Ja clasificación original 

el componente del oído (ear) con Jos subíndices 4 y 5 respectivamente. 

3.El epígrafe OOMMEENS sigue confiriendo un significado 

craneofacial. 
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4. Una segunda sección en nuestra clasificación se refiere a las 

mani:festaciones extracraneofaciales viscerales, esqueléticas y a la 

presencia de alteraciones cron1osómicas, incluyendo diversas categorías 

con subdivisiones y que se designa VSC. 

5. Su versatilidad gráfica expresa de modo conciso las 

características del individuo a:fectado. 

La clasificación OOMMEENS -VSC se desarrolla del siguiente 

modo: 

Oral. 

El porcentaje de incidencia de las tres primeras anomalías de esta 

sección oscila entre el 1 O y 35 %, estadísticas suficientes para 

considerarse anon1alías asociadas; las dos anomalías restantes se 

consideran ocasionales (Ross, B. 1975; Rollnick, B. et. al. 1987, Silvestry, 

A. 1996). 

O 0
: Normal. 

O 1
: Macrostomía 

O 2 : Fisura labial y/o palatina. 

O 3 : Insuficiencia velofaríngea. 

O 4
: Hipodoncia. 

O 5
: Hipoplasia parotídea. 
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Orbital. 

Sin modificación de la clasificación original OMENS. 

Malar. 

El hueso cigomático junto con la mandíbula y los huesecillos del 

oído medio constituyen un campo del desarrollo, y se ha comprobado 

que el complejo óseo que forma esta estructura junto con el arco 

cigomático, presenta un involucramiento menor pero constante en la 

expresión de esta malformación, donde la hipoplasia leve del hueso 

cigomático o el adelgazamiento del arco cigomático son las 

manifestaciones más comunes (Ka y y Kay, 1989). Diversos 

investigadores han rn.encionado su afección ( Poswillo, D. 1973; Farías, 

M. et. al. 1988; Marsh, J. et. al. 1989; Alkumru, H. et. al. 1992). 

M 0
: Normal. 

M 1
: Hipoplásico leve sin afectar el arco cigomático. 

M -· Hipoplásico moderado con adelgazamiento del arco 

cigomático. 

M 3 :Hipoplasia severa con ausencia del arco cigomático. 

Mandibular. 

Sin modificación de la clasificación original OMENS. 
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Oído (ear). 

Los primeros cuatro subíndices (0-3), corresponden sin cambio a 

los presentes en la clasificación original OMENS. En esta propuesta, 

incluimos dos categorías adicionales para apéndices preauriculares y tipo 

de afección auditiva que solo se registrarían en el esquema si el caso lo 

requiriera 

E 0
: Normal. 

E 1
: Clase 1 según Meurman. 

E 2
: Clase II según Meurman. 

E 3
: Clase III según Meurman. 

Propuesta: 

E 4
: Apéndices preauriculares. 

E"'ª: único. 

E 4 b: múltiple. 

E 5
: Estado auditivo. 

E 5 ª: pérdida conductiva. 

E 5 b: pérdida sensorineural. 

E 5 c: pérdida mixta. 
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Ojo (eye). 

Por su alta incidencia las categorías 1 y 2 son las más importantes 

incluso forman parte de los datos básicos de diagnóstico para la variante 

Goldenhar del complejo. Los subíndices restantes constituyen las 

1nanifestaciones oftálmicas ocasionales más significativas (Cohen, M.M. 

Jr. 1971, Feingold, M. Baum, J. 1978; Mansour, A. et. al. 1985). 

E 0
: ojo y estructuras perioculares normales. 

E 1
: Derrnoide epibulbar. 

E 2
: Coloboma del párpado superior. 

E 3
: Microoftalmia. 

E 4
: Anoftalmia: 

E 5
: Anomalías del drenaje lagrimal. 

Nervio. 

Sin modificación de la clasificación original OMENS. 

Tejidos suaves. 

Sin modificación de la clasificación original OMENS. 
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Hallazgos extracraneof"aciales (VSC). 

Excepto por las inanifestaciones cardíacas que se consideran 

propias del complejo (la tetralogía de Fallot y los defectos septales 

ventriculares constituyen, en la núcrosonzía hemifacial, el 50% de todas 

las alteraciones de este órgano), el resto de las afecciones viscerales se 

consideran poco frecuentes. En cada categoría de esta parte existe una 

subdivisión de las rnanifestaciones viscerales más repetidamente 

observadas (Opitz, J. Faith, G. 1969; Pierpont, M . et. al. 1982; Rollnick, 

B. et. al. 1987). En la sección para alteraciones cromosón1icas además de 

expresar la normalidad o anormalidad también indica el sexo del 

individuo. lo cual no había sido considerado en alguna clasificación 

previa. 

Def"ectos viscerales. 

V 0
: Normal. 

V 1 
- Corazón. 

V 1ª: defecto septal ventricular. 

V lb: tetralogía de Fallot. 

V 2
: Pulmón. 

V 2 ª: hipoplasia pulmonar. 

V 2 b: agenesia pulmonar. 

V 3
: Genitourinario. 

V 3ª: agenesia renal. 

V 4
: Gastrointestinal. 



V 4ª: atresia anal. 

V •b: atresia esofágica. 

V 5
: sistema nervioso. 

V 5 ª: retraso mental. 

V 5
b: encefalocele o rneningocele. 

De:fectos esqueléticos (Skeletal). 

S 0
: Norni.al 

S ': Defectos vertebrales. 

S 2
: Defectos costales. 

S 3
: Defectos radiales. 

Análisis cromosómico (Cromosomic). 

C 0
: Masculino normal. 

C 1: Femenino normal. 

C 2
: Masculino anormal. 

C 3
: Femenino anormal. 
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Cuadro 4. Clasificación OOMMEENS-VSC*. 

Oral 

JI.fa/ar 

1'-lantlibu/ar 

Oitlo (Ear). 

Ojo (l::)•e). 

Teiidos 
SUQl-'eS 

7S0liliss11e). 

O O: NonnaL. 
O 1: ,itacrostonu"c1. 
O 2: Fisura lahiu/ 

1•/o pa/atilra. 
O 3: ilipoplasia l'do.fári11gea. 
O 4: l/ipmlonciu. 

Hipopla.\ia parutiúeu. 

,if O: .'\"onna/. .\/ -2: flipop/u.\·iu 
nroderadu. 

.\f /: Hipopl.u.\iu ,U 3: 1-fipopla ... ia 
/e1.-'e. 

/~ 

,·...-ornial. 
Dern1oide epibu/bar. 

E 2: Coloborna dt.'1 párpado sup1_•rior. 
E .3: ,\licrofta/1niu. 
E 4: .-tnoftalntiu. 

S J: Hipopla .... ia 
leve. 

Visceral 

V/: Cura::.ón 

V 2: Pu/1nó11. 

V/": Defecto J."eptal 
''t!lllricular. 

J • fh: Tetralogía de 
Fallor. 

F 2": Jfipoplüsia 
puilno11ur. 

V 2h: Agtmesiu 
pul111011ar. 

J' 3: Aparato GL ·. J · 3"': Agenesia 
renal. 

V4:Aparato GJ. J'4.,:Atresiua11al. 

J · 5: S. nervioso. 

S O: /\,,'orntal. 

J' 4h: Atresia 
esofágica. 

J' 5": Retraso 
llU!ll[U/. 

V 5h: Encefalocele 
o 1tte11ingocele 

E ... 'lue/ético S 1: D1_':fccto ... vertebra/e . ..,·. 

(Skeleta/J. S 2: Defectos costales;. 

S 3: Defectos radia/e .... 

C O: /Uasculino norTna/. 

Análi.OJis e J: J-""en1enino nornial. 
Cro1iu>sórnico 
(Cron1osonu"c) C 2: niascu/ino anornwl. 

C 3: Fe1neni110 anornw/. 

* Las secciones subrayadas corresponden a los componentes originales de la 

clasificación Oi\IENS que se pretende complementar con esta propuesta. 
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Diagnóstico. 

El criterio diagnóstico es fácil de establecer cuando las 

manifestaciones del fenotipo facial son co1npletas. En ocasiones. los casos 

de rnicrotia aislada se acompañan de una muy ligera asimetría facial 

perceptible sólo radiográficainente. La microtia es considerada una 

microforma de la al1eración y junto con la 1nicroson1ía hen1ifacial se cree 

que resultan de un rnecanisn10 si111ilar localizado <0:11 el desarrollo de los 

arcos branquiales primero y segundo. De 111odo que la microtia aislada o 

las ano1nalias congénitas del oído externo ( incluyendo los apéndices 

preauriculares ) pueden representar la n1anifestación más leve de esta 

malformación ( Bennun. R. et. al. 1985; Cohen. M.i'v1. Jr. et. al. 1989 ). 

En general. los investigadores en sus descripciones to1nan como 

criterio 1nínimo de inclusión a las malfonnaciones de las orejas y/o la 

asimetría facial originada por hipoplasia mandibular (Ross. B. 1975; 

Rollnick. B. et. al. 1987: Vento, R. et. al. 1991; Gossain, A. et. al. 1994; 

Si!vestri, A. et. al. 1996). Feingold v Baum (1978) en un enfoque 

oftalmológico enlistaron un criterio diagnóstico para síndron1e de 

Goldenhar, basado en la presencia de un dermoide epibulbar y dos de los 

siguientes tres aspectos: Orejas de tamaño o forma anormal, apéndices 

preauriculares o ambos; aplasia o hipoplasia unilaterales de la rama de la 

mandíbula; anonnalidades vertebrales. 

Como criterio mínimo de inclusión para el con1plejo 

oculoauriculovertebral en una serie de 32 pacientes, se consideró la 
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presencia de por lo menos dos de las siguientes características: hipoplasia 

ótica, 1nicrosomía hemifacia/, macrostomía, dermoides epibulbares y/o 

coloboma del párpado superior y anormalidades vertebrales (Kumar, A. 

et.al.1993 ). 
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Etiología. 

Poco se ha justificado en el terreno de la etiología de este complejo; 

se reconoce que es una alteración heterogénea (Setzer, E. et. al. 1981; 

Caben, M. l'v1. J r. et. al. 1989; Gorl in. R. et. al. l 990). La mayoría de los 

casos reportados son esporádicos, sin antecedentes he1·edopatológicos de 

malformaciones congénitas. Sin en1bargo, se han descrito casos familiares 

que parecen n1ostrar un patrón de herencia autosón1ica dominante y con 

menor frecuencia herencia autosó1nica recesiva con poca penetrancia. 

Esto se ha representado sobre diferentes individuos afectados en 

generaciones sucesivas, pero con expresiones fenotípicas muy variables y 

nunca constantes, del extremo 1nás leve al n1ás con1plejo de la alteración 

(Hermann, J. Opitz, J. 1969; Summit. R. 1969; Setzer, E. et. al. 1981; 

Kaye, C. L et. al. 1989; Gorlin, R. et. al. 1990; Tsai y Tsai 1993; Singer, 

S. et. al. 1994). Gorlin considera el complejo como una alteración 

oromandibular de etiología heterogénea y no necesariamente genética, 

cuyo origen proviene durante la quinta semana de desarrollo (Gorlin R. 

Comunicación personal 1992). 

Se han n1encionado casos de discordancia de la malformación en 

gemelos monocigóticos y dicigóticos, así como un caso en triates, se cree 

que en ge1nelos monocigóticos In falta de concordancia completa o la 

discordancia de signos, se debe a una alteración en el desarrollo única y 

localizada que origina un complejo inalforrnativo más que una condición 

geneticamente determinada (Setzer, E. et. al. 1981 ). Estos factores 

ex-ternos o internos nunca serían iguales para los dos seres, corno la 
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división desigual de células embrionarias, la orientación espacial de cada 

feto en el útero, la separación de los fetos por n1embranas, o la 

compartición desigual del aporte sanguíneo fetal o n1aternal. La 

asincronía en el desarrollo puede producir distribución desigual y/o 

competencia por rnetabolitos, y así una discordancia en los ge1nelos. Igual 

ocurriría con los teratógenos y su distribución en 

originando que uno resulte n1ás afectado que el otro 

1988). 

ainbos gemelos 

(Ryan, C. et. al. 

Diversos agentes teratógenos han producido el fenotipo del 

contplejo oculoauriculoverrebral en humanos, estos son la talidomida, el 

ácido retinoico (pahnitato de vitamina A) y la primidona. Asimismo, 

esta alteración se ha observado en niños nacidos de madres diabéticas 

(Mandelcorn. M. et. al. 1971; Cohen, M.I'vL Jr. et. al. 1989; Gorlin. R. et. 

al. 1990, Alkumru, H. Colok.. G. 1992; Duncan , P Shaphiro, L. 1993 ). 

En algunos casos ha sido reportado que el fenotipo de microsomía 

hemifacial se encuentra presente como un componente menor en una 

condición diferente (Poonawalla, H. et. al. 1980, Opitz, J. et. al. 1989; 

Cohen. M.M. Jr. et. al. 1989). Existen reportes de ocurrencia simultánea 

del complejo con anonnalidades cromosómicas como síndrome de cri

du-chat y de Klinefelter. 

Se reportó un caso del complejo oculoauriculovertebral cuyo 

individuo fué concebido mediante fertilización ''in vitro'', lo cual sugiere 

otra posible causa por el grado de sobremaduréz con el que se recupera 

el oocito (Jovich, J. 1987). Existe registrado en la literatura un caso 
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donde los padres del afectado son consanguíneos (Cohen, M.M.Jr. et. al. 

1989). 



Patogénesis 30 

Patogénesis. 

El mecanismo de esta enfermedad es bastante bien entendido, al 

menos en cuanto al momento en que se produce la malformación durante 

el desarrollo del embrión (Fig. 1 ). 

Una de las teorías den1ostradas es la hipótesis de la formación de un 

hematoma embrionario durante etapas críticas al inicio del desarrollo. 

Esta propuesta cornpron1ete accidentes vasculares en la arteria estapedial, 

pequeño vaso embrionario proveniente de la arteria carótida interna que 

durante la sexta y séptima semana (días 32 a 45 aproximadamente), 

abastece la mayoría de la sangre a la parte superior de la cara y paladar 

incluyendo los arcos branquiales primero y segundo y la región orbital, 

donde se anastomosa con las venas oftálmicas para establecer el riego 

sanguíneo al ojo en desarrollo y estructuras perioculares, hasta que 

repentinamente se separa de la arteria carótida interna cuando sus 

divisiones terminales se unen a la arteria carótida externa ocurriendo este 

inusual cambio en el aporte sanguíneo a la cara aproximadamente al día 

45 de la embriogénesis (Poswillo, D. E. 1973, 1975; Pierpont, M. et. al. 

1982; Avery, J. 1987; Robinson, L. 1987). 

Esta teoría propone que debido a diversos factores se originaría una 

hemorragia espontánea en el sistema de la arteria estapedial, creándose un 

hematoma que interrumpiría los procesos de diferenciación de los tejidos 

en contacto con dicha extravasación sanguínea. La consecuente necrósis 
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tisular vendría seguida por mayor o inenor grado de reparación y 

diferenciación, originando que las características de la entidad en la 

región craneofacial dependan del tamaño del hematoma fonnado. Los 

posibles factores que iniciarían la hemorragia embrionaria son hipoxia, 

hipertensión, agentes presores, salicilatos, anticoagulantes, compresión 

intrauterina, catecolaniinas y hasta la influencia de un factor postura! 

(Poswillo, D.E. 1975; Cohen, J\,1.Tv1.Jr. et. al. 1989). Pero también es 

posible que una pr·oliferación defectuosa de células en las paredes de la 

arteria estapedial predispondría a zonas débiles situadas en uno u otro 

punto de la arteria, originando así a defectos unilaterales o bilaterales 

(Poswillo, D.E. 1975). Poswillo demostró esta teoría creando fenocopias 

animales muy similares a las de la enfermedad en el humano mediante la 

formación de un hematoma embrionario; administró triazeno en roedores 

durante un periodo teratosensible equivalente al mismo periodo que en el 

humano se forman los arcos branquiales, obteniendo descendencia 

malformada con las características de la alteración; también adn1inistró 

talidomida a monos bajo las nlismas circunstancias de teratosensibilidad, 

donde obtuvo resultados positivos aunque no tan severos corno en el 

grupo de estudios en roedores (Poswillo, D. E. 1973 ). 

De esta manera, siguiendo a la formación de un hematoma y según 

la ex"Lensión del mismo se afectarían todas las estructuras cuyo origen 

embrionario proviniera de los arcos branquiales primero y segundo. 

Algunas estructuras con este origen casi nunca se ven involucradas como 



Parogénesis 32 

el cuerpo de la mandíbula y el oído interno, el cual pudiera no afectarse 

porque la cápsula ótica que hacia el día 33 se encuentra rodeando a la 

vesícula ótica, actúa co1no barrera contra la penetración del hematoma 

hacia éste (Poswillo; D. E. 1973, Ross, B. 1975; Marsh, J. et. al. 1989; 

Cranin, N. Gallo, L. 1990). Otras estructuras nunca forman parte de las 

malforrnaciones del complejo con10 la porción petrosa del hueso 

temporal, el hueso hioid<:!s ) las glándulas submandibulares que son 

estructuras con una localización considerada mas allá de la posibilidad de 

expansión del hematon1a. 

Una segunda teoría que también implica necrósis tisular, es la de 

insuficiencia vascular secundaria a la ausencia o desarrollo anormal de la 

arteria estapedial, produciendo una falla en el aporte sanguíneo a todas las 

regiones de los arcos branquiales primero y segundo, y por tanto, 

impidiendo el desarrollo embrionario en esa zona. Se han descrito en la 

literatura algunos casos de defectos congénitos de la arteria carótida 

interna como ausencia u oclusión de la 1nisma (Gorlin, R. et. aL 1963; 

Robinson. L. 1987). 

Otra propuesta, es en la que el origen probable de los defectos 

radica en una deficiencia nligratoria de las células de la cresta neural 

desde las regiones del prosencéfalo, mesencéfalo y cerebro posterior del 

embrión hasta su localización final en los arcos branquiales y la cara, así 

como su necrósis celular o la reducción de su proliferación (Cohen , 

M.M.Jr. et. al. 1989; Langman, J. 1991 ). Es importante mencionar que se 
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ha descubierto que la talidomida afecta el proceso de migración de las 

células de la cresta neural. 

Fig. l. Teorías vasculares de la patogenia del complejo 
oculoauriculovertebral. 

Henwrragia eTnbrionaria (Arteria eslapedial 

ditL.s 32 a 45 de Ja ernhriogéne.o;is) 

Fortnación de un henwtoma. 

Interrupción del desarrollo Interrupción de la 

enabrionario de las Necrósis ti.'iu/ar en la r~ió11 ~ diferenciación en los 

estruturas irrigadas por la de los arcos branquiales .. tejido.'i afectados 

arteria estapediaL por el henw.Joma.. 

Falla de aporte sanguíneo a lt1 :.<>na. 

Ause11cia congénila de la arteria estapediaL 
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Manifestaciones clínicas. 

Se caracteriza por ser una deformidad craneofacial asimétrica, muy 

variable y progresiva donde la asimetría facial presente en el 65o/o de los 

casos, junto con la malformación auricular constituye los datos propios de 

la facies de esta condición. Existe una tendencia en el acortamiento de las 

medidas horizontales de la cara (Converse, J. 1973; Farkas, L. et. al. 1977; 

Kaban, L. 1990). 

Oído y hueso temporal . 

El hueso temporal en el lado afectado, frecuenternente se ve 

comprometido con reducción en el tamaño y adelgazamiento, además la 

ausencia de células aéreas mastoideas es otro hallazgo común. Estructuras 

óseas subyacentes al oído ex1:erno como los procesos estiloideo y 

mastoideo pueden presentarse con hiperplasia. Parece existir una 

relación entre el grado de severidad de la alteración esquelética y las 

anormalidades del conducto auditivo externo, que puede variar desde 

estenosis con un trayecto anormalmente curvo hasta completamente 

atrésico (Phelps, P. 1983. Wells !VL et. al. 1983; Sando e Ikeda 

l 986;Cohen, M.M. Jr. et. al. 1989;Gorlin, R. 1990). 

Las 1nalformaciones del oído en todas sus estructuras (cuadro5) 

desde la aurícula hasta el meato auditivo interno son características muy 

comunes, siendo el oído e:x1:erno y medio los mas frecuentemente 

afectados, no así el oído interno (Phelps, P. 1983; Vlells, M. et. al. 1983; 
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Sando, L Ikeda, M. 1986). La malformación del oído externo puede 

manifestarse corno apéndices preauriculares de piel o de tejido 

cartilaginoso, únicas o 1núltiples, unilaterales o bilaterales, localizadas en 

cualquier punto situado entre la línea que une el trago con la con1isura 

labial (Rollnick. B. et. al. 1987; Colombo; P. Bianchi, G. 1992). Las 

orejas pueden estar en una posición protruida. rotada o con in1plantación 

baja. La nlicrotia es una característica casi invariable de la expresión, en 

la que diversos grados de severidad incluyen desviaciones de la forma y 

tamaño de la aurícula. desde variaciones que nlantienen las características 

morfológicas de la misma a masas amorfas de tejido o hasta anotia 

(Rollnick, B. et. al. 1987). Frecuentemente es unilateral e ipsilateral al 

lado afectado. y cuando se presenta de modo bilateral una aurícula puede 

presentar 1nayor grado de 1nicrotia. Se ha notado una asociación entre la 

rnicrotia y el nervio facial, donde el primero se afecta de acuerdo a la 

severidad del segundo; no hay a:fección equivalente de la rnicrotia con la 

deformidad de tejidos suaves (Converse, J. 1973). La graduación de la 

defonnidad auricular proporcionada por Meurman, se ha mencionado en 

diversas revisiones (Prusanzky, S. et. al. 1969; Caldarelli. D. et. al. 1980; 

Bennun. R. et. al. 1985 ). 

La cavidad del oído medio exhibe una marcada reducción de su 

tamaño nonnal. Las anormalidades en el curso del nervio :facial a través 

del hueso temporal y la hipoplasia, reducción o ausencia del mismo son 

hallazgos comunes (Converse. J. 1973; Bassila y Goldberg 1989). 

Tainbién son frecuentes la ausencia o alteraciones de la forma, tamaño y 
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posición de los huesecillos del oído medio lo cual hace que se presente 

sordera conductiva en algunos individuos afectados. 

Los reportes de anormalidades del oído interno son pocos, pero 

entre las anomalías registradas se encuentran la displasia del canal 

semicircular lateral y defectos de la cóclea, vestíbulo y estrechamiento 

severo o anorn1alidades en la fonna y posición del meato auditivo interno 

condiciones que pueden originar sordera de tipo sensorineural obviamente 

de menor incidencia (Budden y Robinson 1975; Caldarelli, D. et. al. 

1980; Phelps, P. 1983; Wells, E. 1983; Sando e lkeda 1986; Kay y Kay 

1989). Para el estudio del hueso te1nporal y el oído medio e interno así 

como de la articulación temporomandibular, la tomografia computarizada 

se con.vierte en un recurso indispensable para el clínico. 
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Cuadro 5. Alteraciones óticas. 

Oído 

Microtia variable. 

Apéndices preauriculares 

Maifonnación o ausencia de los huesecil/os del oído 1nedio. 

Estenosis o atresia del conducto auditivo externo y de la cavidad del 

oído 1nedio. 

Alteraciones del nieato auditil•o interno. 

Displasia variable del hueso teniporal. 

Sordera conductiva o sensorineural. 
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Ojo. 

El hallazgo característico en esta estructura es la presencia de un 

tumor benigno llamado coristoma o dermoide epibulbar (Fig. 2), lesión 

representativa de proliferaciones congénitas de tejidos normales en 

localizaciones ectópicas. Son masas móviles o sólidas, de textura tersa y 

de color blanco a ainarillento, con tamaño variable. Se clasifican en 

dermoides, epidennoídes, tipo dérmis y complejos (Cuadro 6). Los mas 

comunes son los dermoides que se localizan frecuentemente de modo 

unilateral más que bilateral, aunque pueden situarse en cualquier zona del 

globo ocular pero con mayor preponderancia por el cuadrante 

inferotemporal del limbo corr1eaL La presencia de coristomas epibulbares 

está correlacionado con Ja alta incidencia de anormalidades del párpado y 

drenaje lagrimal. Se ha 1nencionado en la literatura la obstrucción del 

conducto nasolagrimal con fistula lagrimal y drenaje posterior del sistema 

nasolagrimal a la orofaringe . Los apéndices preauriculares ipsilaterales a 

Jos coriston1as ta1nbién se relacionan con éstos y quizá ésta sea la 

asociación más significativa en vinud de que ambos son histológicamente 

iguales. 

Los colobomas del párpado superior acompañan frecuentemente la 

incidencia de coristomas. Estos defectos generalmente son unilaterales y 

se sitúan en la unión de los tercios medio e interno del párpado, también 

se han presentado de modo bilateral. Se han notado anormalidades 

retinales como anestesia, ulceración corneal, microcornea, blefaroptosis y 
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microftalmia. Se ha mencionado anoftalmia clínica cmTelacionándola 

con retraso n1ental severo (Bo-wen, D. et. al. 1071: Cohen M.M. Jr. 1971; 

Mansour, A. et. al. 1985; Sando e Ikeda, 1986; Gorlin. R .. 1990). 

Cuadro 6. Clasificación de los dermoides cpibulbares . 

~--

Der1noide 

Epider111oide 

Tipo dénnis 
Con1plejos 

.. .- . . -
----~- ---·-----·-~·- -- - ----·- -·-~ -- . 
Tejido epider1noide poco queratinizado rodeando con 
tejido conju11th•o denso con glándulas sudoríparas o 
pilocebaceas. 
Tejido epidernzoide poco queratinizado rodeado de 
tejido conjuntivo denso con glándulas sudoríparas 
con tejido adiposo. 
Tejido conectivo si111ilar a la dérnzis. 
Tejidos diversos de origen 111esoectodér1nico. 

Fig 2. Dermoide epibulbar. 
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Manifestaciones bucales. 

En casi todos los casos las características bucales de esta alteración 

son la hipoplasia de la rama y cóndilo de la mandíbula. originando la 

asimetría facial variable en ocasiones identificable solo radiográficamente 

cuando el defecto esquelético es muy leve. La graduación de la 

deformidad n1andibular 

previainente en esta 

realizada 

tesis. 

por Pruzansky se 

La defonnidad 

ha mencionado 

1nandibular es 

predoniinantemente iinportante. pues a mayor severidad de la misma hay 

una posibilidad incrementada de anorn1alidades de oído. tejidos suaves, 

nervio y órbita (Vento. A. et. al. 1991 ). El crecimiento mandibular del 

lado afectado está deteriorado; la mandíbula es corta, retrusiva. estrecha y 

la articulación te111poron1andibular suele hallarse desplazada 

anteroinferiormente. Esta hipoplasia mandibular inhibe el crecimiento 

normal hacia abajo (crecimiento vertical) del maxilar y del tercio 1nedio, 

originando un maxilar corto con un plano oclusal hacia arriba en 

dirección al lado normal (Kaban. L. 1990. Vento, A.R. et. al. 1991 ). 

La macrostomía se presenta asociada con agenesia de la rama 

mandibular y dermoides epibulbares (Hermann y Opitz, 1969; Aleksic, S. 

et. al. 1975; Ross. B. 1975). En ocasiones. se puede presentar agenesia 

ipsilateral de la glándula parótida o presencia de la misma pero con una 

función disminuida, y en contraste una hiperplasia de las glándulas 

salivales submandibulares, lo que representa una co1npensación inducida 

por la ausencia de tejido salival en otras zonas (Converse, J. 1973; Ross, 
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B. 1975; Markitziu, M. et. al. 1985). Se ha docu1nentado una incidencia 

del 22'}ó en fisuras unilaterales o bilaterales en labio y/o paladar 

superior(Rollnick, B. et. al. 1987), así con10 de labio interior y úvula 

bífida (Bowen, D; et. al. 1 971; Ryan. C. et. al. 1 988 ). 

En la musculatura del paladar blando (los n1úsculos tensor y 

elevador del velo del paladar) y de la lengua cuyos orígenes tienen 

estrecha relación con el primero y segundo arcos branquiales durante su 

desarrollo, con frecuencia presentan hipoplasia, parálisis o disfunción en 

el lado aiectado. Un pron1edio de 35°/o presentan insuficiencia 

velofaríngea que parece prevalecer cuando las defonnidades esqueléticas 

son mas severas. Un lenguaje hipernasal y con dificultades de 

articulación. asociado con asimetría del paladar blando o desviación del 

mismo al lado 1nas normal. son características indicativas de insuficiencia 

velofaríngea (Converse, J. 1973; Luce, E. et. al. 1977, Shprintzen, R. et. al 

1980; Vento, A. et. ::il. 1991). 

La dentición también parece afectarse de un n1odo importante. Se 

ha comprobado en esta alteración que la incidencia del desarrollo dental 

retrasado, hipodcncia y anodoncia de ciertos dientes es proporcional al 

grado o extensión de la defonnidad mandibular. es decir con los grados 

M 2 y M 3. Los dientes mas comúnmente afectados por hipodoncia son 

los terceros molares inferiores seguidos por los premolares, y es mas 

común que se afecten en el mismo lado de la deformidad mandibular que 

en el lado normal; asimismo. es mas común que ocurra en mujeres. La 
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asimetría esquelética también influye en el plano oclusal donde éste es 

mas alto y frecuentemente habrci 1naloclusión y 1nordida abierta 

(Converse, J. 1973; Ross, B. 1975; Farías. M. et. al. 1988; Alkurnru y 

Colok, 1992; Cranin y Gallo, 1990; Silvertry A. et. al. 1996). 

Cuadro 7. Manifestaciones bucales. 

Boca 

Mandíbula corta, retr11siva y estreclta con hipop/asia unilateral o 
bilateral de la ran1a y condilo. 

Hipodoncia de terceros 1nolares y segundos pre1nolares inferiores. 

Macrostonzfa. 

Agenesia parotfdea 

Fisuras en labio y/o paladar. 

Hipoplasia o parálisis de los n1úscu/os tensor y elevador del velo del 
paladar (I11con1petencia velofarfngea). 

Hipoplasia de los nzúsculos nzasticadores. 

Plano oc/usa/ alto. 

Ma/posición dental. 

Mordida abierta. 
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Musculosq ueletico. 

Se han registrado defectos craneales y faciales, en ocasiones la 

órbita puede ser mas pequeña en el lado afectado y/o con discrepancia 

horizontal, en cuyo caso es mas frecuente una relación inferior con la 

órbita normal; asimismo. el hueso cigomático. el arco cigomático, el 

hueso tem.poral y con menor frecuencia el hueso frontal pueden 

presentarse displásicos. adelgazados o empequeñecidos y la articulación 

temporomandibular suele hallarse desplazada ante1·oinferionnente 

(Converse, J. 1973; Wells, M et. al. 1983; Kay y Kay. 1989: Marsh: J. et. 

al.1989; Gorlin, R. et. al. 1 990; Vento. A. et. al. 1 991 ). 

Los defectos del esqueleto axial son características que constituyen 

un hallazgo de primer nivel para establecer el diagnóstico ele la variante 

Goldenhar de esta alteración. Se considera que un 24o/o de los individuos 

afectados por el con1pl~jo oculoauriculovertebral, presentan anon1alías 

vertebrales, de las cuales las que involucran Ja región cervical son las de 

mayor incidencia: en un estudio sobre 18 pacientes afectados donde 

existían anormalidades cervicovertebrales asociadas, se observaron 

fusiones vertebrales en cualquier nivel de la columna cervical diferente de 

la articulación atlanto-axial (C l -C2), y el nivel vertebral mas afectado por 

fusión era el C2 y C3, seguido del nivel correspondiente al occipucio-el. 

Se ha mencionado la presencia de occipitalización del atlas e 

involucramiento craneocervical como asimetría de la base del cráneo, 

platibasia e impresión basilar. La región torácica superior puede 
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afectarse, sin embargo, las zonas lumbar y sacra suelen involucrarse con 

muy poca frecuencia. Otras condiciones anormales que se han descrito 

involucrando el esqueleto axial son: espina bífida, hemivértebras, 

hipoplasia vertebral, escoliosis, xifosis. un patrón de anon1alías 

vertebrales y de costillas similar a la disostósis espondilocostal, defectos 

costales (ausencia. bifidéz. supernun1erarias o fusionadas) y de clavículas. 

Los defectos del esqueleto apendicular son ocasionales entre los que se 

han documentado ausencia de radio, anomalías del pulgar. anomalías de 

número y conformación de dedos de las manos y pies, hipoplasia de 

falanges terminales y uñas y focomelia (Gorlin. R. et. al. 1963; 

Mandelcorn, M. et. al. 1 971 ;Rollnick, B. et. al. 1 987; Rodríguez, J. et. al. 

1993; Gossain, A. et. al. 1994 ). 

La musculatura :facial y masticatoria tiende a presentar hipoplasia y 

asimetría en combinación con las deformidades esqueléticas craneales. 

Puede haber hipoplasia de los músculos masticadores lo que influencia el 

desarrollo esquelético y existe una relación entre el estado neuromuscular 

de estos músculos y la deformidad esquelética, lo que confirma que la 

forma y tamaño de la mandibula se relacionan a los músculos que se 

originan e insertan en ella (Converse, J. 1973; Marsh, J. et. al. 1989). 
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Def"ectos viscerales. 

Aunque no existe alguna lesión específica del sistema 

cardiovascular que se asocie con el con1plE?io oculoaur;culovertebral, está 

bien establecido que las anomalías de este sisten1a son parte del grupo de 

maltonnaciones de esta condición (Cohen. M.1\,1.Jr. 1991; Morrison, P. et. 

al. 1992). Los reportes pre\.·ios han rnanifestado una incidencia de 

derectos cardiacos congénitos (dcc) muy variable (5-5S'Yo), debido 

principalmente a las diferencias en el criterio diagnóstico para incluir 

series de casos severos con una tnayor frecuencia de dcc, o series de casos 

levemente afectados con pocas anonnalidades asociadas y muerte 

temprana. Sin embargo, en un estudio sobre dcc en 32 pacientes 

arectados con esta alteración. se reportó una incidencia mas real de 19o/o 

(Kumar, .A. et. al. 1 993 ). De los casos descritos en la literatura 

craneofacial sobre el con1p/ejo oculoauricu/overtebra/ con dcc asociados, 

este grupo representa el de rnás alta incidencia de mortalidad y mortandad 

ya que se ha notado una conjunción significativamente incrementada de 

anormalidades puln1onares y renales en dicho grupo, en contraste con los 

pacientes sin comprotniso cardiovascular (Pierpont, M. et. al. 1982). 

Algunos detectos cardiovasculares que se han mencionado son: 

anorn1alidades en el ::treo aórtico. estenosis o atresia de la arteria 

pulmonar, transposición de los grandes vasos, dextrocardia, 

levocardia, persistencia de la vena cava superior izquierda, hipoplasia o 

ausencia de la arteria carótida externa, detecto septal atrial o ventricular y 
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tetralogía de Fallot. Las malformaciones cardíacas que se asocian más 

frecuentemente con el co111plcjo oculoauriculon2rrcbral. son la tetralogía 

de Fallot y el defecto septal ventricular aislado o asociado con otras 

anormalidades que constituyen el 50°/o de todas las anornalías de este 

sistema en el co1T1plejo 1nalfonnativo. La presencia de dcc en esta 

alteración sugieren que tal asociación representa un espectro mas a1nplio 

de malformaciones con afección de otros órganos. haciendo obligatoria la 

evaluación 111eticulosa de los de1T1ás ór·ganos sisten1icos en estos casos en 

especial ( Mandelcorn. M. et. al. 1971: Feingold y Baum, 1978: Bowen y 

Parry. 1980: Poonawalla. H. et. al. 1980; Pierpont. M. et. al. l 982: Kumar, 

A. et. al. 1993 ). 

Las anormalidades pulmonares pueden asociarse con 

malforn1aciones vertebrales. cardíacas y renales en la mayoría de los 

casos correspondiendo con lateralidad a las anomalías faciales. El grupo 

de malformaciones puln1onares reportadas incluyen desde unilobulación y 

lobulación incompleta hasta hipoplasia o agenesia unilateral del pulmón 

(Gorlin, R. et. al. 1963: Bowen y Parry. 1980: Pierpont, M. et. al. 1982). 

De el tracto gastrointestinal se han reportado: atresia esoíagica con fistula 

traqueoesofágica, hernias inguinales y umbilical, estenosis duodenal 

parcial. atresia anal con fistula rectovaginal y desplazamiento anterior del 

ano ( Opitz, J. Faith. G. 1969; Bowen, D. et. al. 1971; Mandelcorn,M. 

et.al. 1971; Luce. E. et. al. 1977: Bowen. A. Parry, \V. 1980; Rollnick, B. 

1987; Colombo, P. Bianchi, G. 1992). Del aparato genitourinario se han 

notado: anormalidades escrotales. testículos sin descender, hidronefrosis, 
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hidrouréter, uréter doble y agenesia renal. La incidencia de 

malformaciones en estos aparatos y el pulmón es menor al 1 0°/o, por lo 

que se les considera ocasionales, sin embargo, suelen presentarse 

arbitrariamente en los casos 1nás expandidos del con1plejo. 

En el sistema nervioso central existe un a1nplio grupo de defectos 

registrados, cuya presencia constituye el lla1nado contplejo Goldenhar 

expandido (Cohen. 11.1.1\.1. Ji-. et. al. 1989). Su incidencia corresponde al 

13o/o en la mayor serie de casos descritos (Rollnick, B. et. al. 1987). La 

deficiencia 1nental parece prevalecer en individuos con casos severos, y 

en variantes con anoftalmia y n1icroftalmia (Gorlin, R.J. et. al. 1963; 

Cohen, M.M. Jr. 1971: Aleksic, S. et.al. 1975: Herman, G. et. al. 1988). 

Otras malfonnaciones apreciadas son: epilepsia, parálisis 

microcefalia, meningocele, encefalocele occipital y· 

cerebral, 

frontal, 

hidrocefalia, holoprosencefalia, arquianencefalia, quiste aracnoideo, 

hipoplasia del cuerpo calloso y malfonnaciones cerebelares. También se 

ha notado afección de todos los nervios craneales, principalmente los 

nervios trigémino y facial, por lo que se ha documentado anestesia 

trigeminal y aplasia del núcleo trigerninaL así como parálisis facial en 

asociación con microtia, trayecto anonnal del nervio y aplasia del mismo 

(Aleksic, S. et. al. 1975; Ross, B. 1975; Bennun, R. et. al. 1985; Sando, I. 

Ikeda, M. 1986; Rollnick, B. et. al. 1987; German, G. et. al. 1988; Bassila, 

l\.1. Goldberg, R .. 1989; Gorlin, R. J. et. al. 1 990). 
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Diagnóstico dif'erencial. 

Se han reconocido diversas malformaciones que junto con el 

con1plejo oculoauricu/overtebra/ presentan anormalías con1unes del 

primero y segundo arcos branquiales (ojo, oído y mandíbula). y que se 

han clasificado bajo el non1bre de síndrmnes de arcos branquiales (cuadro 

8) (Pruzansky, S. l 969;Mandelcom. l'vL et. al. 1971; Markitziu; A. et. al. 

1984; Cohen. l'vl.M.Jr. 1991: Langman. J. 1991 ). 

Disostosis mandibulofacial (Síndrome de Treacher-Collins). 

Es una alteración de etiología autosómica dominante que incluye 

malformaciones auriculares e hipoplasia mandibular similares a las 

presentes en el co1nplejo oculoauricu/overtebral, pero en contraste con 

éste las alteraciones son bilaterales y existe una mayor incidencia de 

malformación del oído interno. de hipoplasia en el hueso cigomático con 

afección relativamente mayor del arco cigo1nático, coloboni.as en el tercio 

externo de los párpados interiores y otros defectos del mismo corno 

ausencia parcial o total de pestafias, así como fisuras palpebrales con 

inclinación antimongoloide; en contra parte con el complejo 

oculoauricufovertebra/. los colobo1nas palpebrales ocurren en éste mas 

frecuentemente en el párpado superior y en comparación con un fenotipo 

n1icroson1Ía hen1ifacial, la microtia y las manifestaciones esqueléticas son 

de carácter unilateral. Además, las malformaciones vertebrales no forman 

parte de este síndrome; asimismo. las características del con1plejo 

oculoauriculovertebral son claramente distinguibles de la disostosis 
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acrofacial de Nager y de la disostosis acrofacial posaxial, síndromes 

craneofaciales con fenotipo similar al de Treacher-Collins (Caldarelli, D. 

et. al 1980; Kay y Kay, 1989; Gorlin, R. 1990; Jones, K. 1990). 

Síndrome branquio-oto-renal (Síndrome de Mellnick-Fraser). 

Es una alteración asociada a defectos del segundo arco branquial 

con fistulas preauriculares y fistulas branquiales. pérdida auditiva, 

defectos del oído interno y rnedio e hipoplasia renal. Es de carácter 

autosómico do1ninante. Ha ocurrido un caso de síndrome branquio-oto

renal y n1icroson1ía hen1ifacial , lo cual significa que ésta puede constituir 

un componente del extre1no severo de este síndrome (Cohen, M.M.Jr et. 

al. 1989). 

Síndrome de To"·ns-Brocks. 

Esta condición exhibe características comunes con el co111plejo 

oculoauriculovertebral como anormalidades del pabellón auricular que 

oscilan desde orejas de gran tamaño hasta grados variables de microtia y 

apéndices preauriculares. combinado con otras anomalías como 

anormalidades del pulgar, defectos anales, fistula preauricular, sordera y 

defectos cardiacos y renales. Resulta ser una alteración genética de 

etiología autosómica dominante (Jones. 1990) . 
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Síndrome de Hallerman-Streiff. 

Es un síndrome de etiología esporádica con facies de pájaro 

caracterizada por nariz pequeña y puntiaguda con hipoplasia del cartílago 

asemejando un "'pico de loro··. micrognatia con hipoplasia de las ramas y 

desplazamiento anterior de la articulación temporomandibular, 

hipotricosis. 111icrooftaln1ia. cataratas congénitas. hipoplasia del hueso 

cigomático y ocasionalmente ocurren ausencia de cóndilos. escoliosis :Y 
espina bífida. La fisonomía peculiar y la talla baja pueden impedir el 

ajuste psicológico del individuo afectado, aunque el principal defecto es 

ocular que puede evolucionar hasta ceguera. Por Jo general, la inteligencia 

es normal (Jones. 1990). 

Secuencias de malformaciones y asociaciones. 

Diversas secuencias de mal:formación que ocurren en conjunción 

con otros síndro1nes, pueden originar características similares a las 

presentes en el conzplejo oculoauriculovertebral. como la secuencia de 

Klippel-Feil caracterizada principalmente por desarrollo rudimentario de 

las vértebras cervicales y asimetría facial: la secuencia Di George, patrón 

de malformaciones que comprende defectos variables en el desarrollo del 

timo y glándulas paratiroideas, derivados de las bolsas faríngeas I I y III, 

presentando en su máxima expresión anormalidades craneotaciales que 

incluyen micrognatia. anomalías del oído externo y paladar hendido; la 

secuencia de Pierre-Robín, un complejo de malformación que se puede 

presentar aislado o corno un componente de otros síndromes caracterizado 
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por hipoplasia mandibular o micrognatia, glosoptosis y paladar hendido o 

profundo, así con10 defectos oculares y del oído (Jones. 1990). 

Asin1is1no, asociaciones malforn1ativas diversas parecen combinar 

características que confundirían el diagnóstico con el c01nplejo. Estas son: 

La asociación V A TER (anormalidades vertebrales, detecto septal 

ventricular, atresia anal. fistula traqueoesotagica con atrésia esotagica, 

displasia renal y radial y arteria umbilical única). En ocasiones se 

presentan anomalías del oído externo y se han descrito fenotipos 

microsomia hem~facial-VA TER (Cohen, M.M.Jr. et. al. 1989; Duncan Y 

Shaphiro, 1993 ). 

La asociación MÜRCS. (aplasia del conducto Mülleriano, aplasia 

renal y displasia de las son1itas cervicotorácicas, es ocasiones se presenta 

sordera, defectos del oído externo, asimetría facial y rnicrognatia (Cohen, 

M.M.Jr. et. al. 1989). 

La asociación CHARGE (Coloboma, enfermedad del corazón, 

atresia coanal, crecimiento y desarrollo retardado, anormalidades 

genitales y anomalías del oído externo y/o sordera sensorineural, 

conductiva o mixta). 
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Cuadro 8. Diagnóstico di:ferencial con otros síndromes 

craneo:faciales, secuencias y asociaciones mal:formativas. 

Diagnthrico dijerenciul. 

Disostosis n1a11dibulofacial ( Síndronie de Treacher-Collins). 

Síndro111e branquio-oto-re..,a/ ( Sí11dro111e de Mel/11ick-Fraser). 

Sí11dron1e de Towns-Brocks. 

Sí11dro111e de Hallerniann-Stre(ff. 

Secuencia de Klippel-Feil. 

Secuencia Di George. 

Secuencia de Pierre-Robín. 

Asociación VA TER. 

Asociación MÜRCS. 

Asociación CHARGE. 
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Reporte de dos casos 

CASOl 

Antecedentes personales 

Nombre: Hector López Hemández. 

Edad: diez años. 

Fecha de nacimiento: Septiembre 2, 1982. 

Lugar de nacimiento: México D.F. 

Grado escolar: Quinto año de primaria. 

Antecedentes patológicos personales. 

Paciente con estudios de cariotipo normal masculino, cuyo peso al 

nacer fue de 3.70 kg pero que debido a graves dificultades para 

alimentarse presentó una notoria pérdida de peso de 1. 70kg; fue 

hospitalizado y dado de alta un mes después de nacer. Durante su 

presencia en el hospital. se le diagnosticó un soplo cardíaco del cual sanó 

espontáneamente según el registro del médico familiar que siguió este 

problema. Durante los dos primeros años de vida padeció una disfunción 
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de la glándula lagrin~al derecha; actualmente funciona de modo normal. 

También padeció varicela a la edad de cuatro años, teniendo una 

recuperación normal. De 1986 a 1993, se le realizó un tratamiento de 

ortodoncia que no concluyó. En 1993, el paciente fue sometido a tres 

cirugías reconstructivas para la aurícula derecha, la cual estaba ausente al 

nacer y se asociaba a micrognatia unilateral derecha: en la segunda de las 

operaciones se le colocó un implante autógeno de costilla. No se 

utilizaron transfusiones sanguíneas. El paciente es alérgico a la penicilina. 

Antecedentes heredopatológicos. 

No existen antecedentes de enfermedades congénitas en los 

familiares directos. La edad de la madre y del padre al momento del 

nacimiento del paciente eran de 37 y 38 afíos respectivamente, se negó 

consanguinidad entre ellos al igual que la administración de algún 

fármaco durante el embarazo. Actualmente el padre es diabético. 

El paciente es producto de una tercera gestación de término normal, 

así corno de labor de parto y nacimiento sin complicaciones. Las dos 

gestaciones anteriores de los padres del paciente son de una niña y un 

niño normales, con 12 y 21 afíos de edad respectivamente. 
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Interrogatorio y examen fisico. 

Cabeza y cuello: 

Asimetría facial notoria con desviación de Ja línea media al lado 

derecho, presentando micrognatia y asini.etría nasal. Dentición mixta con 

mordida cruzada anterior y posterior derecha (Figs. 5 y 6). La 

exploración oftalmológica fue nonnal. No presenta ictericia, palidez, 

cianosis en Jos labios. Piel y anexas en estado nonn::il tanto en el lado 

afectado como en el no afectado. Presenta microti::i congénita unilateral 

derecha de grado Ill con atrésia del conducto auditivo extemo y ausencia 

de audición; se le han realizado tres cirugías estéticas para su defecto de 

oído externo (Fig. 3 ). La aurícula izquierda tiene forma, tamaño y 

posición norni.ales sin afocción auditiva (Fig. 4 ). El paciente padece 

mareos espontáneos con una frecuencia de 2-3 veces por día, y constantes 

zumbidos en el oído izquierdo con frecuencia casi diaria. El cuello no 

tiene datos patológicos. Nunca ha tenido traumatismos graves con 

:fracturas en esta región ni en otra de su cuerpo. 

Tronco y extremidades. 

Estas zonas no presentan anorni.alidades o asimetrías, excepto por 

una pequeña cicatriz a Ja altura de la última vértebra izquierda. 
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En la espalda no hay curvaturas anormales ni abultamientos a lo 

largo de la columna. No presenta alteraciones morf'ológicas en 

extremidades y dedos. 

Aparato cardiovascular. 

Sin datos patológicos aparentes. 

Aparato respiratorio. 

Dificultad respiratoria al dormir por la sensación de tener la nariz 

ocluida a la altura de la garganta; mediante información de los familiares 

se sabe que el paciente tiene desviado el septo nasal óseo. 

Aparato genitourinario. 

Sin datos patológicos aparentes. 

Aparato gastrointestinal. 

Sin datos patológicos aparentes. 

Sistema nervioso. 

Coordinación motora gruesa y fina adecuadas, inteligencia normal 

y brillante, actitud amigable. Al momento de la exarninación, el paciente 
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acudía al quinto grado de primaria con excelente desempeño y 

adaptación. 

Aspectos radiográficos. 

La exarninación radiográfica reveló en la ortopanton1ografia: un 

grado III de deformidad mandibular, con ausencia total del cóndilo y 

borde posterior de la ran1a de la 1nandíbula existiendo solo un esbozo de 

la proceso coronoidco: un seno maxilar dis1nunuido en su tamaño y un 

plano oclusal levantado en el lado afectado. Los gérmenes dentales de los 

dientes permanentes estaban presentes. 

La radiografía anteroposterior den1ostró la asin1etría craneotacial 

característica de esta alteración y un seno frontal trilobulado, con el 

lóbulo derecho reducido en tamaño. Las radiografías de tórax y columna 

no mostraron anormalidades. 
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Fig. 3 

Fig. 4 

Fig. 5 
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Fig. 6 

Fig. 7 

Figs. 3 y 4. Vistas laterales del lado normal y del lado afectado. Nótese la 

reconstrucción auricular en el lado derecho. 

Figs. 5 y 6. Vistas frontales donde se aprecia la característica inclinación 

del plano oclusal y la n1ordida cruzada posterior en el lado afectado. 

Fig. 7. Vista intraoral. Obsérvese la hipoplasia unilateral de la lengua. 
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CAS02. 

Antecedentes personales. 

Nombre: Edson Rodarte Avendaño. 

Edad: 5 años. 

Fecha de nacimiento: 20 de Febrero de 1989. 

Lugar de nacimiento: México D.F. 

Antecedentes patológicos personales. 

Paciente masculino con cariotipo 46 xy que presentó 

malformaciones congénitas en pabellones auriculares y de labio y paladar. 

Su peso de nacimiento fue de 2750 gr. A las 32 horas de vida, el paciente 

requirió hospitalización debido a la presencia de ano imperforado. Fue 

atendido quirúrgican~ente y dado de alta nueve días después. La fisura 

labial fue reparada a los 1 1 meses de edad y la palatoplastia a los 2 años 6 

meses. ambas operaciones con evolución satisfactoria. 

Antecedentes heredopatológicos 

No existen antecedentes familiares de malformaciones congénitas. 

Los padres quienes negaron consanguinidad, al momento del nacimiento 

del paciente tenían 33 años de edad la madre y 28 el padre. No hay 
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historia de drogas, alcohol o complicaciones durante el embarazo. El 

producto de la primera gestación es una niña sana mayor que el paciente. 

Interrogatorio y examen físico. 

Cabeza y cuello. 

Se apreció asi1netria craneofacial debido a malformación bilateral 

de diversas estructuras faciales con mayor grado de afección en el lado 

izquierdo. La aurícula derecha presenta grado l de 1nicrotia con dos 

apéndices preauriculares. uno colocado en posición anterior al lóbulo 

displasico y otro menor en posición anterosuperior al trago. En el lado 

izquierdo. el conducto auditivo externo está atrésico y existe grado III de 

microtia presentando solo un lóbulo muy distorsionado (Figs. 8 y 9). La 

politomografia comparativa demostró en el oído derecho un conducto 

auditivo externo no pem1eable. con cadena osicular integra en buena 

posición. y cóclea normal; el oído izquierdo presenta conducto auditivo 

externo atrésico, no se visualiza cadena osicular y la cóclea está íntegra. 

La zona malar se observa levemente hundida. principalmente en el lado 

izquierdo. Los tejidos suaves en el lado más afectado presentan 

hipoplasia moderada, principalmente en el cartílago de la nariz que esta 

desviado hacia la izquierda debido a hipoplasia del ala de ese lado, puente 

nasal aplanado. y columna corta (Fig. 1 O). 

La cavidad oral es asimétrica por hipoplasia mandibular con 

malposición dental, premaxila izquierda hundida. Dentición mixta, 

paladar óseo con cicatriz quirúrgica media presentando una pequeña 
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fistula en su región posterior y úvula bífida. Velo palatino notoriamente 

asimétrico e hipomovil con lenguaje hiperrinofónico, confirmando 

diagnóstico de hipoplasia velofaríngea (Fig. 1 l ). 

Tronco y extremidades. 

Las extremidades superiores e inferiores se observan sin datos 

patológicos aparentes. El tronco muestra en la porción posterior una leve 

curvatura anormal hacia la derecha en Ja columna vertebral, que parece 

afectar la parte baja de Ja región torácica de la misma. 

Aparato cardiovascular. 

Sin datos patológicos aparentes. 

Aparato respiratorio. 

Sin datos patológicos aparentes. 

Aparato genitourinario. 

Sin datos patológicos aparentes. 

Aparato gastrointestinal. 

A diferencia del ano irnperforado, no presentó otra malformación 

en este aparato. 
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Sistema nervioso. 

Su conducta es tranquila, aunque poco cooperador, su comprensión 

es normal, al igual que sus estados de sueño y apetito. Su desarrollo 

motor fino es torpe, pero el desan-ollo n<otor grueso es adecuado. Su 

desarrollo del lenguaje es retrasado apoyándose en actitud gestual, señas y 

llanto. Acudía en el n<omento del examen al primer año de educación 

preescolar con buen aprovechatniento y adaptación. 

Aspectos Radiográficos. 

En la radiografía AP de cráneo se observan las órbitas de igual 

tamaño pero con discrepancia vertical inferior en el lado izquierdo. La 

cavidad nasal izquierda se observa mas pequeña en comparación con la 

derecha. La asimetría facial es evidente al apreciar la desviación del 

mentón hacia el lado derecho (Fig. 13 ). 

La ortopantomografia muestra en el lado izquierdo una mandíbula 

con deformidad tipo 1 y afección adicional de todo el borde inferior del 

cuerpo; el lado derecho se observa con una deformidad mandibular tipo 

IIL donde solo se encuentra una porción del borde anterior de la rama 

mandibular sin que se logre identificar el proceso coronoideo, y afección 

del borde inferior del cuerpo de la mandíbula con una mayor irregularidad 

en su conformación. Se identifica mordida abierta anterior e hipodoncia 

bilateral de los segundos premolares (Fig. 12). 
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En la radiografia lateral de cráneo, se observa una notoria 

concavidad del borde inferior de la mandíbula y mordida abierta anterior. 

En la misma radiografía se identifican diversas alteraciones en la columna 

cervical: fusión total de los procesos espinosos y fusión parcial de los 

cuerpos vertebrales en C::?. - C3. n1alforniación del cuerpo vertebral en 

C4,C5 y C6 y fusión de los procesos espinosos en C5 -C6 <Fig. 14). 

En la radiografía AP de columna cervical se identifican 

hemivértebras en el nivel C6, C7. TI y T::?.. y vértebras en cuña en C7, Tl, 

T2 y T3 lo cual origina una escoliosis cervical (Fig. 15). 

La radiografía PA de tórax 1nuestra escoliosis toracolumbar 

secundaria a la escoliosis cervical. así como una inclinación anormal de 

las costillas hacia abajo. La radiografia lateral de tórax muestra cuerpos 

vertebrales normales de T 4 - T 12 y sin afección aparente de la región 

sacra y lumbar (Fig. 16). 

~,:;\e< Según d sistema OOM!Y.IE 

~i~~ 'i:: ~~~f ~~l1 
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Fig. 8. 

Fig. 9. 

Fig. 10. 
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Fig. 11. 

Fig. 12. 
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Fig. 13. Fig. 14. 

Fig. 15. Fig. 1 (>. 
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Figs. 8 y 9. Vistas laterales izquierda y derecha mostrando el grado III y 

grado 1 de microtia asociado con apéndices preauriculares en el lado 

derecho, así como hundin1iento bilateral de las mejillas. 

Fig. 1 O. Vista frontal. 

Fig. 1 1. Vista intraornl donde se observa la reparación de labio y paladar 

hendido e inclinación del paladar blando hacia el lado izquierdo. 

Fig. 12. Ortopantomografia que muestra hipoplasia de ambas ramas y del 

cuerpo de la mandíbula. e hipoplasia de ambos segundos premolares 

inferiores. 

Fig. 13. Radiografia ante1·oposterior de cráneo. Nótese la relación de las 

órbitas entre sí. 

Fig. 14. Radiografía lateral de cuello mostrando fusiones parciales y 

totales de las vértebras cervicales. 

Fig. 15. Radiografía anteroposterior de la colu=a cervical exhibiendo 

escoliosis, hemivértebras .Y malformación de cuerpos vertebrales en esta 

zona. 

Fig. 16. Radiografías lateral y posteroanterior de tórax. Obsérvese la 

presencia de escoliosis toracolumbar secundaria a las alteraciones en la 

colu=a cervical. 
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Conclusión. 

La extrema variabilidad en la expresión junto con la heterogeneidad 

etiologica de esta condición, constituyen las principales razones por las 

que los investigadores han encontrado dificultades para entender este 

complejo de malforrnaciones. Por esta rnisrna razón. cualquier intento de 

clasificación para el co1npleio uculoauricu/overtebral o cualquie1·a de sus 

variantes ha sido poco eficaz debido a la irregularidad de sus 

manifestaciones mayores. Incluso el sistenia 01\.1.ENS. aunque rnuy útil en 

la descripción de casos representativos de n1icrosonzía hen1ifacial, resulta 

desatender ciertos aspectos i1nportantes co1no la presencia de apéndices 

preauriculares y pérdida auditiva que son manifestaciones muy frecuentes 

en esta variante del con1plejo. AJ encontrarse con algunos casos que se 

inclinan hacia el extremo 1nás severo de esta alteración donde hay 

defectos congénitos asociados al ienotipo microsonzia hcnú/acial, no 

existe una clasificación para describirlos. 

Ante la problemática de estos casos fue dirigida la siguiente 

propuesta de clasificación denominada OOMMEENS-VSC. que si bien 

puede ser más compleja en su desarrollo tiene diversas ventajas que la 

convierten en un elemento útil para el estudio del complejo 

oculoauriculo\"ertebral. Dicha propuesta al igual que el sistema original 

O"tvíENS sigue siendo una clasificación modificable en el momento en que 

así se requiera, principalmente en la sección de hallazgos 

extracraneofaciales donde se necesitan más resultados de investigaciones 

sobre series de casos severos, que determinen estadísticamente cuales 



Conclusión 70 

alteraciones viscerales, esqueléticas y cromosómicas pueden incluirse 

junto con las inanifestaciones mayores del complejo; es una doble 

clasificación al describir los defectos craneofaciales y extracraneofaciales 

con dos acróni1nos diferentes e independientes uno del otro: permite 

conocer el sexo y nonnalidad o anonnalidad cron•osómica, aspectos 

previamente no concebidos en alguna clasificación. Finalmente las 

manifestaciones orales que se incluyen en b clasificación, son las n•ás 

comúnmente asociadas con el co111plejo ocufoauricu/overtebral, de ahí su 

importancia para el conocitniento del odontólogo. 

Los pacientes descritos en esta tesis utilizando la clasificación 

OOMMEENS-VSC demostraron que ésta es útil en casos con 

anormalidades extracraneofaciales como en el segundo paciente, donde 

los defectos bilaterales " unilaterales asociados de labio y paladar 

hendido, hipoplasia velofaringea, hipoplasia malar, apéndices 

preauriculares, alteraciones vertebrales y costales y ano irnperforado son 

caracteristicas descritas en el sistema propuesto en esta tesis. En el primer 

paciente, aunque la mayoría de las categorías concuerdan con normalidad, 

todas sus características generales quedan englobadas al utilizar nuestra 

propuesta. 
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Resumen. 

Se ha contemplado en esta tesis una extensa revisión de la literatura 

referente al complejo ocu/oauriculovertebra/, abordando las 

problemáticas de la non1enclatura donde se notó la amplia cantidad de 

sinónimos que ha recibido el complejo durante 40 años de investigación al 

respecto, así con10 de heterogeneidad donde se reitera su carácter 

congénito y comúnmente no genético y esporádico: en la patogénesis se 

comentan las tres principales teorías por las cuales se cree que esta 

alteración se debe a una necrosis tisular que compromete alteraciones en 

la arteria estapedial que es el principal vaso sanguíneo embrionario de la 

región facial o alteraciones en b migración de las células de la cresta 

neural. 

Se discuten las 1naniíestaciones clínicas donde el fenotipo principal 

incluye microtia e hipoplasia inandibular junto con otras estructuras 

craneofaciales que se involucran, estudiándose individualmente los 

componentes anón1alos de oído y hueso temporal, ojo, boca, tejido 

musculoesquelético y vísceras. Se comparan también las características 

del complejo con otras alteraciones de arcos branquiales. 

El objetivo de esta tesis es proponer un sistema de clasificación 

eficaz, simplificado y completo dirigido principalmente a los casos de 

expresión 1nás severa. con alteraciones craneofaciales y 

extracraneofaciales. Se enumeran las ventajas de esta propuesta ante las 

clasificaciones previamente publicadas, llegándose a la conclusión de que 

este sistema es más co1npleto puesto que incluye aspectos de frecuencia 
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importante que las otras clasificaciones omiten. El nombre de este siste1na 

es OOMMEENS-VSC el cual está basado en la clasificación OIVfENS 

para n1icroson1ía hen1ifc1cia!. La propuesta de esta tesis es un sistema de 

categorías cuyas siglas en inglés corresponden, en la primera parte, a las 

manifestaciones craneotaciales más con1unes de esta entidad: oral. orbital, 

malar, ntandibular. oído. ojo, nervio y tejidos suaves; y en la segunda 

parte. a las alteraciones extracraneofi1ciales de tipo ....-isceral. esquelético y 

cromosómico. 

Finalmente. describin1os dos casos de esta alteración: uno con 

características unilaterales típicas de nlicrosomía hen1ifacial limitadas a la 

región de la cabeza, y otro con un fenotipo bilateral de nlicrosomía 

hen1ifacial con anormalidades extracraneofaciales. confirmando que el 

sistema de clasificación propuesto es útil. conciso y ampliamente 

descriptivo para las manifestaciones de cada uno de estos casos. 
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Glosario. 

Agenesia. 

Detención parcial del desarrollo que afecta al embrión y que puede 

causar atrofias de tipo teratogénico. 

Anoftalmia. 

Ausencia congénita del ojo. 

Arquianencefalia. 

Grupo de malformaciones cerebrales donde la característica 

principal es la ausencia bilateral de los tractos olfatorios. 

Atresia. 

Oclusión completa, congénita o adquirida, de un orificio o conducto 

natural. 
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Campo del desarrollo. 

Teoría sobre las posibles relaciones existentes entre diversas 

estructuras anormales de un mismo origen embrionario, donde si una de 

ellas se afecta las otras también se afectarían. 

Coloboma. 

Malform.ación congénita consistente en una fisura localizada en los 

párpados, iris. coroides o retina. Puede interesar la cara y extenderse 

verticalmente desde el labio superior al párpado inferior. 

Consanguinidad. 

Lazo de parentezco que existe entre dos individuos que tienen un 

procreador común padre o madre. 

Dextroca rdia. 

Desplazamiento del corazón en el hemitórax derecho. 

Disostosis espondilocostal. 

Grupo de malformaciones del esqueleto axial caracterizado por 

anomalías vertebrales y malformaciones intrínsecas de las costillas tales 

corno ampliación, bifurcaciones y orientación anormal. 
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Encef'alocele. 

Hernia del encéfalo a través de una abertura congénita o traumática 

del cráneo. 

Escoliosis. 

Desviación lateral de la columna vertebral. La columna adquiere 

una forma de S con la consecuente torsión de Ja médula espinal. 

Espina bífida. 

También llamado raquisquisis, es un defecto congénito del cierre 

del conducto de la columna vertebral, posterior o anterior según su 

localización en el cuerpo vertebral. 

Esqueleto axial. 

Es el confonnado por la cara, cráneo, columna vertebral y costillas. 
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Esqueleto radial. 

Es el conformado por las extremidades superiores e inferiores. 

Estenosis. 

Estrechéz patológica congénita o accidental de un orificio o 

conducto. 

Focomelia. 

Malformación congénita donde están atrofiados los dos segmentos 

medios de los miembros, y las manos y pies parecen insertarse 

directamente en el tronco. 

Glosóptosis 

Desplazamiento hacia atrás de la lengua, cuya base hace vascular la 

epíglotis y estrecha la farínge, impidiendo la alimentación del lactante y 

produciendo trastornos del desarrollo. 
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Hemivértebra. 

Malformación congénita de la cohunna vertebral caracterizada por 

la ausencia de la mitad de una o varias vértebras. 

Hidrocefalia. 

Derra1ne de líquido seroso en la cavidad de los ventrículos 

cerebrales, o por fuera del cerebro entre las meninges, provocando a 

veces un aumento de volumen del cráneo. 

Hidronef"rosis. 

Distensión del uréter por la orina aséptica a consecuencia de un 

obstáculo en su libre curso. 

Hiperplasia. 

Desarrollo exagerado de un tejido o de un órgano. 

Hipoplasia. 

Desarrollo insuficiente de un órgano o tejido. 
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Levocardia 

Desplazamiento anormal del corazón en el hemitórax izquierdo. 

Macrostomía. 

Fisura comisura!, unilateral o bilateral, que aumenta 

considerablemente la abertura de la boca. 

Meningocele. 

Tumor formado por la protrusión o hernia de las meníges; es de 

origen fetal. 

Microcefalia. 

Pequeñez del cráneo debido a una craneostenosis o bien, 

consecutivo a una detención del desarrollo del cerebro. 

Microftalmia. 

Anormalidad congénita consistente en una disminución de los 

diferentes diámetros del ojo. 



1.:. 

Micrognatia 

TCIS 
DE lA 

Glosario 79 

NO f.~t~:.. 
_,IBLlUil~Á 

Desarrollo incompleta de la mandíbula de tipo congénito o 

adquirido. 

Micro tia. 

Tamafio anormalmente pequeño de las orejas. 

Ptosis palpebral. 

Caida del párpado superior. 

Platibasia. 

Cráneo con una base aplanada y ensanchada debido al hundimiento 

de los cóndilos del occipital y a veces de todo el contorno del agujero 

occipital. 
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Tetralogía de Fallot. 

Malformación cardíaca congénita caracterizada por Ja asociación de 

una estenosis pulmonar, de una dextroposición del orificio aórtico, de una 

comunicación intervenuicular alta y de una hipertrofia ventricular 

derecha. Es la variedad rnás frecuente de las enfermedades cianóticas 

congénitas. 

Transposición de los grandes vasos. 

Anom.alía de las relaciones de los grandes vasos (aórta y arteria 

pulmonar) y sus ventrículos respectivos: La aórta nace del ventriculo 

derecho y la arteria pulmonar del ventrículo izquierdo y a veces, hay 

inversión de las cavidades cardiacas: las derechas ocupan el lugar de sus 

homólogas izquierdas. Es una enfermedad grave no viable. 
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