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RESUMEN: 

1 

La mlcrotla es una malformación o hlpoplasla del pabellón 

auricular con expresividad variable. que puede manifestarse en forma 

mínima como una simple disminución del tamaño del pabellón hasta la 

ausencia del mismo. Su frecuencia mundial es de 1 por cada 3000 

recién nacidos vivos mientras que en México se refiere 6.4 por cada 

10.000. 

Generalmente se presenta corno una malformación aislada; sin 

embargo, algunos autores la consideran como una expresión mínima 

del espectro oculoaurículovertebral (EOAV) en el cual se observan 

además alteraciones faciales. vertebrales y renales entre otras. Con el 

fln de analizar lo anterior. en nuestra población se estudiaron 145 

pacientes pediátricos con mlcrotla unl o bilateral que no formaban 

parte de una entidad slndromátlca conocida. En tocios los pacientes se 

realizó un examen clínico y estudios de gabinete para descartar 

malformaciones asociadas. 
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Los pacientes se clasificaron en dos grupos: grupo 1 pacientes con 

mlcrotla sin mlcrosornía ósea y en el grupo 2. nin.os con mlcrotla 

asociada a rnlcrosomía ósea. alteraciones ,.-crtcbralcs o renales: este 

último grupo considerado EOJ\V. De la población estudiada el 6<»ú 

pertcnL~-ló al grupo 1 y el 40% al grupo 2. 

Se compare·> t..~ntrc <.trnbos grupos la frecuencia de las siguientes 

variahlcs: sexo. desarrollo pstcomotnr y sornatlco, presencia unl o 

bllatcral de la altcraclon auricular. tipo de hlpoacusla. afección del 

séptimo par craneal. estado del conducto auditivo externo. asl como 

otr..is malforrnacloncs a nivel oral. cardiaco, esquelético. neurológico. 

etc. 

Ninguna de las '.:arlahlcs estudiadas mostró diferencia 

estadísticamente stgnlOcativa entre ambos grupos. r:n relación a la 

forma de herencia b(>.L% se consideraron esporádicos. mientras que el 

33.8% de los casos fueron famillares. En algunos de estos casos 

famlllarcs se observaron miembros afectados de una misma familia 

clasificados en el grupo 1 y otros clasificados en el grupo 2. 

Es evidente que la forma de presentación de las microtias es muy 

heterogénea. y nuestros result;.1dos ;:1poyan que la rnlcrotla aislada es 

una expresión rninlma del EC)AV, por lo cual hay que buscar de manera 

intencionada malformaciones asociadas. 
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MICROTIA: /\ CLINIC/\L AND GENl:TIC !>-ruDY 

ABSTR/\CT: Mlcrotla Is dcflncd as hypoplasla of thc pinna; showlng 

grcat varlablllty of cxprcsslon. lt occurs In J /3000 llvc blrths, and In 

l\1exlco thc rcportcd frccuency is C>.4/ 1 o.ooo. J\.1lcrotia gencrally occurs 

asan lsol .. Ucd rnalfurmatlon: ho\,·L·'\:cr, ~orne authors h...ive consldcrcd 

thls cntlty J.s the n1lnlmal cxpression of thc oculo-auriculo-vcrtcbraJ 

spectrun1 (<)A\/S). associated vdth facial, mandibular and vertebral 

anomalics. among othcrs. \Ve studlcd 14S pedlatrlc patlents v-.•Hh 

isolatcd uni o bilateral rnlcrotla. Ali patlcnts "'·ere suhmlttcd to a 

dctallcd clinlcal and radlological cxamlnatlon to lnvcstlgatc asscx-latcd 

malformations. TV'lo·o g,roups V'lr'crc comparcd: mlcrotla patlcnts wlth and 

without mandibular mlcrosomla: thc Jater group ,,, .. as ronsldercd as 

OAVS and was de 40% of all p..tttlcnts. Thc follo"ing variables wcrc 

comparcd among hoth groups: sex. uni or bilateral mlcrotia. facial 

ner..-·e lnvolvcmcnt. lntcgrlty of the externa! audilory canals, vertebral 

or renal rnalformatlons. and othcrs such as ocular. oral, cardiac, 

skelctal or ncurological anornalics. Thc frccucncy of assoclatcd 

anomalies vvas not signiflcantly differcnt in both groups. Thc patterns 

of inhcritancc was also simllar In both groups and of thc 145 patlcnts 

66.2% wcrc sporadlc and thc 3 3.8% suggestcd a mcndcllan inhcrltance 

ar multifactorial pattcrn of inhcritancc. In somc of thcsc famlly cases. 

membcrs in the same farnil.Y group "'·ere sccn affcctcd clasificd in 

group 1 and othcrs In group 2. 

The cllnlcal prescntatlon of mlcrotla Is evldcntly very 

heterogeneous, and our rcsults are ln accordancc with the idea that 

isolated microtla rcprescnts thc rnintmal cxprcssion of OAVS. 
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INTRODUCCION: 

La mlcrotla es una malformación del pabellón auricular que varía 

desde la disminución en el tamano o hlpoplasla con anormalldades 

estructurales mínimas hasta el pabellón con malformaciones mayores 

o ausencia del mismo (anotla). 

El oído externo se desarrolla a partir del primer y segundo arcos 

branquiales a partir del día 38 de la gestación: el oído medio se forma 

de la primera bolsa faríngea y del mesénqulma circundante que son 

también parte del primer y segundo arcos ( 1 ). Los genes homcobox en 

particular de la clase MSX parecen ser críticos para la diferenciación 

del cctodcrmo-mcsénqulma del primer arco branquial (2). Esto ocurre 

durante la cuarta a sexta semanas de gestación. en el momento en el 

cual también se cstan formando en el embrión las vértebras y los 

riñones ( 1 ). Las malformaciones del pabellón auricular ocurridas 

durante esta etapa del desarrollo se clasifican según el grado de 

afección del pabellón. Existen en la literatura varias clasificaciones (3) 

pero la más utilizada es la de Altmann (4). en donde se clasifican en 

leves (tipo 1). moderadas (tipo 2) o graves que Incluyen la anotla (tipo 

3). 

Las malformaciones del oído externo y del oído medio 

generalmente aparecen Juntas (4). En el 809<> de los pacientes con uno o 

ambos pabellones auriculares malformados hay atresia del conducto 

auditivo externo. La hlpoacusla conductiva y neurosensorlal se 

menciona en un lú% de los pacientes con mlcrotla (5). El grado de 

hlpoacusla en estas personas depende de si hay o no atresia del 
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conducto auditivo externo, defectos del oído medio o dlsplasla del oído 

interno. 

La deformidad del pabellón auricular y del conducto auditivo 

externo se correlacionan en algunos casos con afección de algunos 

pares craneales, principalmente del VII par (ü). 

La lncldcncla de la mlcrotla-anotla ha sido estudiada en varias 

partes del mundo. se encontró que varía de 1 en 3000 nacidos vivos 

hasta 1 en 500 nacidos vivos en Ecuador ( 5). en f'.1éxlco se refiere una 

Incidencia en 1988 de c,_4 por cada 10,000 niños (7) siendo una de los 

poblaciones con mayor Incidencia Junto con Slchuan en China. Se 

encuentra una mayor proporción de hombres afectados en relación a 

las mujeres de 2:1 (5,8). Las malformaciones del pabellón auricular se 

presentan en forma unilateral en la mayoría de los casos. y en los 

casos bilaterales puede haber diferente grado de afección en cada lado 

(4). Cuando la mlcrotla es unilateral hay una mayor tendencia a ser 

derecha en el 60% de los casos (3,5). 

Del 20 al 40% de los pacientes tiene un defecto asociado como 

mlcrosomía hcmlfaclal. alteraciones renales. vertebrales. cardiopatía 

congénita. paladar hendido. atresia esofágica entre otros menos 

comúnes (3). 

En un estudio realizado por Rollnlck y Kaye, en donde se 

estudiaron 67 pacientes con rnlcrotla-atrcsla más mlcrosomía 

hemlfaclal se observó que el 45% de los pacientes tenían un pariente 

con mlcrotla. hlpoacusla o mtcrosomía hemlfaclal. La mayor cantidad 

de afectados se encontraron entre los parientes de primer grado y en 

menor proporción los parientes de segundo y tercer grado. Se observó 

que en una misma familia los afectados tenían diferentes diagnósticos 
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como mlcrotla-atresla aislada, mlcrosomía hemlfaclal o espectro oculo-

aurículo-verteral; lo que sugería que se trataba de una misma entidad 

con expresividad variable (9). 

Existe la controversia sobre si la mlcrotla aislada es una 

expresión mínima de la entidad que antes se denominaba como 

síndrome de Goldcnhar o sindromc de primer y segundo arcos y que 

actualmente se conoce como espectro oculo-aurículo-vcrtcbral (EOAV) 

(10,11), el cual se caracteriza por: mlcrotla o anotla en el 65% de los 

casos. apéndices prcaurlcularcs únicos o múltiples. mlcrosornía 

hemlfaclal y neumatlzaclón deficiente del temporal, blefaroptosls, 

quistes dermoldes o llpodermoldes en cualquier locallzaclón dentro de 

la órbita y alteración de pares craneales prtnctpalmcntc del nervio 

faclaL Los pacientes pueden también presentar defectos vertebrales en 

el 25 a 30%. cardíacos. renales. así como alteraciones del eje radial en 

el 10% ( lO)y con menor frecuencia a nivel de sistema nervioso central. 

pulmonar, gastrointestinal y esquelético (2). 

La mlcrosomía hemlfaclal es una deformidad esquelética y de 

tejidos blandos con las manifestaciones más graves y tempranas en la 

mandíbula. Al nacimiento la alteración parece ser menor. pero la 

asimetría facial se vuelve más evidente conforme la hernicara no 

afectada crece más rápido que la afectada y produce deformidad 

secundarla de la má.xlla, órbita y nariz (G). El defecto muscular más 

común es la alteración del pterlgolde. que causa la desviación de la 

mandíbula en posición abierta hacia el lado afectado (6). 

El diagnóstico de rnlcrosomía ósea se puede hacer con estudios 

radiológicos del area en plano frontal en donde la línea media denral 

está rotada hacia el lado sano y la línea media ósea se observa rotada 



' hacia el lado afectado (figura 1 ). En el plano sagital se observa 

discrepancia en la altura de la rama mandibular y alteración en la 

relación de la ma.xlla, mandíbula y base de cráneo. Así se clasifican en 

grado 1. 2 y 3 de acuerdo a Ja gravedad de Jos hallazgos como se 

muestra en la figura 2 (9). 

La etiología de la mlcrotla- atresia es heterogénea. Ja mayoría de 

los casos son esporádicos. sin historia famlJlar: sin embargo.en algunas 

familias (15 a 16%) existen antecedentes positivos (3,5,8,9,!3) con 

árboles gcncalóglcos que sugieren una herencia autosómlca dominante 

y con menor frL~ucncta autosómlca rcccsJva ( 3 ). sin que se descarte Ja 

posibilidad de herencia rnultlfactorlal. 

En un gran número de entidades Ja mlcrcHla puede ser parte de 

un cuadro clinlco slndromátfco como Ja dlsostosls mandíbula-facial o 

síndrome de Treachcr Colltns. dlsostosls craneo-faclal o síndrome de 

Crouzon. síndrome de Nagcr. cmbrlopatías por rubéola congénita. ¡:x>r 

uso materno de análogos de vitamina A o efectos de talidomida (4) y 

otros como la Diabetes Insulina dependiente crónica (3). por Jo que es 

Jmportante reaHzar un estudio Integral a todo paciente con mlcrotla. 
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JUSTIFICACION: 

La mlcrotla es una malformación del pabellón auricular que 

generalmente se presenta como una cntJdad aislada: sin embargo, 

algunos autores la consideran como una expresión mínima del EOAV 

en el cual se presentan alteraciones a diferentes niveles. por esto es 

Importante establecer en nuestra población si la mJcrotla es parte del 

EOAV ya que en este caso es necesario rcallzar en los pacientes un 

estudio clínico y de gabinete dirigido que permita descartar anomalías 

asociadas a Ja mtcrotla. 

OBJETIVO: 

Claslflcar a los pacientes en dos grupos: en el grupo 1 aquellos 

con mlcrotla aislada y en el grupo 2 pacientes con diagnóstico de 

EOAV, este último basado en la presencia de mlcrosomía hemlfaclal 

ósea, alteraciones vertebrales o renales. 

Comparar las manifestaciones clínicas a nivel auricular, 

preaurlcular. facial. neurológico, oral, cardiaco y esquelético entre el 

grupo de pacientes con mlcrotla aislada y el considerado como EOAV. 

ldentlflcar a los casos aislados o familiares tanto de los pacientes 

considerados como mlcrotla como EOAV. 

Establecer si los pacientes clasificados en ambos grupos 

presentaban un mismo padecimiento pero con una expresividad 

variable. 



----· --·- -- --·- .. -· ···- .. -·--·---·--·-

HIPOTESIS: 

- SI la mlcrotla es una expresión mínima del espectro oculo-aurículo

vertebral, la frecuencia y el tipo de otras malformaciones asociadas no 

seran diferentes entre los grupos de pacientes estudiados. 

- SI la mlcrotla y el EOAV son una misma entidad en los casos 

familiares habrá pacientes clasificados en el grupo 1 ( mlcrotla aislada) 

y en el grupo 11 (EOAV). 

- Tanto en la mlcrotla aislada como en el EOAV. Ja forma de herencia 

es muy heterogénea con casos esporádicos y casos familiares. 
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MATERIAL Y METODOS. 

Se ohtuvo el número de cxpcdJcntc de Jos pacJcntes catalogados 

en Ja libreta c.JL• control del servicio de Genctica como mlcrotia-... urcsia 

unJ o bilateral 4uc no formahan parte de una entidad sJndromatJca. 

Se re'\·Jsó el expediente l·J1nlco con l..1 hi"'>torl4t clínica y el árbol 

gcncaJóglc:o. asJ como el expediente rac.JJologJco que Incluía 

comparath:a de n1axJJ..trcs u nrtopantomografta. rac.JJografías /\P y 

lateral de columna completa y ultrasonh...Jo renal. 

Se e.xcJuycrnn los pacientes cuyos expedientes cl1nicos y 

radiológicos cstu\.·fcran Incompletos en el momento del estudio y que 

no acudieron a Ja consulta externa para completar -'US estudios. 

Se estudiaron 145 pacJentc.s que se dividieron en dos grupo~ de 

acuerdo a lo encontrado <.:n Jos e.Xf1<-."dJcnH ... •s clínicos y r..idiológicos: en el 

grupo 1. se incluyeron Jos pacientes clasJflcados como microlla aislada 

con base en Ja ausencia de mlcrosomía hcmifacJal ósea . alter-Jcloncs 

vertebrales y renales y en el grupo 2. Jos pacientes considerados como 

EOAV por presentar rnJcro~omia hcmifaciaJ ósea o bien 

malformaciones a nivel vcrtchraJ y/o renal. Se comparó entre ambos 

grupos Ja fr<....•cucncia de las siguientes variables: 

Sexo, desarrollo p~icnmotor y somático, alter-Jetón del pabellón uni o 

bJJatcral. estado del conducto a ud i t Jvo externo. aJtcracJoncs 

preauriculares (hoyuelos y apéndices). microsornía hcmifaciaJ de 

tejidos blandos, afección del VII par craneal y presencia de otras 

alteraciones a nivel oral. cardíaco y cc.;quclético de acuerdo a Ja 

exploración física realizada por médicos gcnetfstas. así como tipo de 

hipoacusla (conductiva, ncuroscnsorial o mixta) de acuerdo a Jos 
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resultados de potenciales evocados auditivos y/o audlometría. En 

aquellos casos donde la historia clínica y la exploración física sugerían 

otras alteraciones. se realizaron estudios de gabinete pertinentes para 

descartarlas. 

En relación a Ja etiología tambICn se anaJJzó Ja frecuencia de 

casos esporádicos y casos famlJiarcs en amh<.Js grupos. En Jos casos 

familiares se dctrmtnó si dentro de una misma familia existían 

Individuos afectados claslflcados en el grupo 1 y 2 de acuerdo a Jos 

hallazgos clínicos y radiológicos. 

Los resultados se anallzaron con las pruebas de X cuadrada y 

Flsher. 

~ ..... --------------·--
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RESULTADOS: 

Se estudiaron 145 pacientes cuyas edades osctlaron entre los 3 

meses y 18 años. El (>0% fue del sexo masculino y 40% del femenino. 

Con una relación homhrc:mujer de 1.5: 1. 

En el grupo 1 (mlcrotla aislada) se Incluyeron 87 pacientes que 

representa el ú0<>6 de nuestra población. mientras que en el grupo 2 

(EOAV) se clastncaron a 58 pacientes (40%) (tabla 1 ). 

Por definición Jos pacientes del grupo l no presentaron 

mlcrosomía ósea nJ alteraciones vertebrales y/o renales. Del total de 

este grupo I. í.>O pacientes presentaron mlcrolla unJJatcraJ y 27 

presentaron mlcrotla hllatcral (tabla I J. 

De Jos pacientes del grupo 2. 48 ( 82. 7%) presentaron mlcrosomía 

hemJfactaJ ósea basados en Ja radiografía comparativa de maxJlarcs 

y/u ortopantomografía. l~e estos. 37 (77.08%) presentaban una 

mfcrosomía grado l y 11 (22.9%) rnlcrosomía grado 2. 

Trece pacientes (22.4%) presentaron altcrJcloncs vertebrales. 9 a nivel 

cervical y 4 a nivel torJ.cJco. y no se encontraron alteraciones a nivel 

Jurnbar. Sólo 2 pacientes de Jos consJdcrados en el grupo 2 presentaron 

alteración estructur • .d renal. 

AJ comparar Jas manJfestacJoncs clínicas a nivel auricular entre 

ambos grupos encontrarnos que la mayoría presentaban una microtla 

unilateral con afección predominante del lado derecho. (tabla 2) 

AJ anaJJzar el estado del conducto auditivo externo se encontró 

que estos eran normales en el 4.:!% de los pacientes del grupo 1 y 

48.2% de los pacientes del grupo 2: estaba cerrado en el Sú.9% de los 
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pacientes del grupo l y en el 5 1. 796 del grupo 2 ya fuera de forma 

unilateral o bilateral. (tabla 3 ). 

AJ comparar Jas manifestaciones prcaurlcularcs como apéndices 

y hoyuelos un! o biJatcraJcs se encontró que 15 pacientes ( 1 7.2%) dcJ 

grupo 1 y 1 1 ( l 8.9(J9f>) del grupo 2 presentaron dlcha..5 alteraciones. 

J\.tcdtante la revisión clínica Intencionada de los casos. se 

estableció que 2h pacientes (2'>.88%) <.lel grupo 1 y 4G (79.37%) del 

grupo 2 prcsentahan mlcrosumía hcmlfaclaJ de tejidos blandos canean 

una frecuencia estadísticamente m.as elevada que en Jos pacientes del 

grupo 1 • con u na P menor de o.ooo I . (tabla ..+) 

Al realizar estudios de l..t funcion auditiva se cncontro que el 

8.13% (9 pacientes) del grupo 1 y C>.89í> (2 pacientes) del grupo 2 no 

presentaban hlpoacusla. del grupo l el 28.7 'h> ( 25 pacientes) 

presentaban hJpoacusfa conductJva y del grupo 2 el l 8.9% ( 11 

pacJentcs), eJ resto presentaban hJpoacusia ncuroscnsorial o mLxta sin 

diferencia significativa entre ambos grupos. entonces el tipo de 

hlpoacusJa más frecuente encontrada fue la conductiva. observada en 

36 pacientes de los grupos 1 y 2. 

La afc..~ctón del VIJ par craneal en el grupo de mtcrotJa aislada 

fue positiva en el 4.5% (4 pacientes) y en el 17.24% ( 10 pacientes) del 

grupo de Jos pacientes considcr&.tdos como EOAV. 

Al analJzar la presencia de anomalías en otros órganos y 

sistemas. en el grupo 1 encontramos que el 25.2% de Jos pacientes 

presentaban las alteraciones que aparecen en Ja tabla S. 
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El 29.39(, ( 1 7 pacientes) del grupo 2 presentaron alteraciones a 

otros niveles como se ohscrvo.t en la tahla b. 

En todo.ls las variables anallzad..is al comparar el grupo 1 con el 2 

no se encontraron dlíL"rL'ncJ .. 1s significativas excepto en la mlcrosomía 

hcmlfacial de tt .. ~Jidos hlandos que se observó con mayor frc:cucncta en 

el grupo :l y con una dlfen.:ncio.t estadísticamente significativa ( P 

menor de 0.000 1 ) . 

El tipo de herencia fue muy heterogéneo en ambos grupos 

(tabla7). encontrando la mayoría de Jos pacientes. 58 (G<>.ú%) del grupo 

l y 38 pacientes (úS.5%) del grupo 2. como casos esporádicos. el resto 

de los pacientes 29 (33.4%) del grupo 1 y 20 (34.5%) del grupo 2 

presentaban antecedentes familiares de mlcrotJa u otras altcr...iclones 

mínimas que sugerían un patron de herencia mendeliano ya fuera 

dominante en 24 pacientes (27.5%) del grupo J y en 17 (29.3%) del 

grupo 2 o receslvo ( 5.5 %) (Flgur.i 3) sin poder descartar en algunos 

casos un tipo de herencia multlfactortal como se observa en la figura 5. 

De los casos familiares encontramos que en algunas familias con 

varios miembros afectados. en unos pacientes se tenía el diagnóstico 

de EOAV ya que presentaban además de alteraciones en pabellones 

auriculares. alteraciones corno microsomia hcmifacial. apéndices 

preaurJcuJarcs y macrostomía por ejemplo; mlnctras que. en otros 

miembros de Ja misma familia sólo se reportaba mJcrotla uni o 

bilateral como se muestra en la figura 4. 
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DISCUSION: 

Desde hace muchos ai\os ha existido Ja controversia entre Ja 

relación de la mlcrotla con malformaciones a otros niveles y si ésta es 

una expresión mínima del EO/\V (RJ. M.M. Cohcn considera que el 

EOAV es muy hctcrogén<..~ en cuanto a etiología y patogenia con una 

expresión fenotípica muy amplia. en el que todas las manifestaciones 

son parte de un continuo ( 1 1 ). por lo que en este estudio se decidió 

establecer el comportamiento de la mlcrotla en nuestra población. 

Se analizaron 145 pacientes pediátricos que fueron identificados 

por presentar mlcrotla corno alteración principal en su primera 

consulta. Al Igual que en la literatura. la mayoría de los pacientes 

fueron del sexo masculino (úCJ9t,), con rnlcrotla unilateral der<-""Cha en 75 

de los 145 pacientes. Llama IJ. atención que en 79 ca5os (54.4%) se 

observó atresia del conducto auditivo externo lo cual es menor al 8096 

que se reporta en la llter.ltura.( 10) 

Los pacientes se clasificaron en dos grupos con base en los 

hallazgos clínicos en mlcrotla aislada (grupo 1) y EO/\V (grupo2) y 

llama la atención que ninguno de los pacientes del grupo 1 presentó 

anomalías renales lo cual no concuerda con la literatura en donde se 

menciona que estos pacientes presentan una ,.-aricdad amplia de 

manifestaciones renales como ausencia <le riñón, doble urctcro. ectopia 

renal cruzada y otras ( 10). 1\.1 comparar otras manifestaciones 

craneofacialcs (hoyuelos y apéndices prcaurlculares. microsomía de 

tejidos blandos. tipo de hlpoacusla y afección del VII par craneal) 

entre los dos grupos de pacientes. se encontró que sólo IJ. presencia de 
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mlcrosomía de tejidos blandos era más frecuente en el grupo 2, siendo 

dicho resultado estadísticamente slgnlOcatlvo. 

También se reporta en la literatura ( 10) que el 50% de los 

pacientes tienen otras anon1alías además de las manifestaciones 

craneofaclalcs. vertebrales y renales del EO/\V. En nuestros pacientes 

se observó que en el grupo 1 el 25.2% y en el grupo 2. el 29.3% 

presentaban otras anomalías asociadas. sin que la frecuencia de las 

mismas fuera estadísticamente diferente. 

Gorlln y Cohcn ( 10, 11) refieren que la gran variabilidad 

observada en los casos esporádicos y el hecho de que se presenten 

también casos con un patrón de herencia familiar sugieren que existen 

diferentes modos de herencia es dCC"lr que es una entidad heterogénea 

en cuanto a su etiología. Fn nuestra población se ohscrvó una etiología 

muy variable ya que aunque la mayoría de los casos fueron 

esporádicos. el 33. 7% presentó un patrón familiar con una herencia 

monogénJca. Al analizar los árboles genealógicos encontramos que en 

un 28.2% de los casos las a1tcracJoncs se transmitían de una generación 

a otra a través de un progenitor afectado, con transmisión de varón a 

varón. es que sugiere un tipo de herencia autosómJca dominante 

(28.2%). y en otros casos existen varios hermanos afectados. hijos de 

una pareja clinlcamente sana lo cual apoya un tipo de herencia 

autosómJca receslva C 5.5%). Aunque también es Importante mencionar 

que en algunas famtltas no se descarta la poslblltdad de una herencia 

multifactortal ya que no se cubrían claramente los criterios para 

herencia monogénica.. 

Dado que al comparar los hallazgos clínicos entre el grupo l y el 

grupo 2. no encontramos diferencia significativa en la frecuencia de 
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anomalías asociadas a la mlcrotla, y que al analizar los árboles 

genealógicos. en una misma familia existían miembros afectados 

claslflcados en el grupo 1 así como en el grupo 2. consideramos que la 

mlcrotla unl o bilateral y el FO/'l.V son Ja misma entidad, y que la 

primera una expresión mínima del EO/'l.V. 
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CONCLUSION: 

Los resultados obtenidos están acordes con Ja Idea de que Ja 

mJcrotJa como única manifestación y el EOAV son una misma entidad 

con una expresividad variable, un espectro muy amplio de 

manifestaciones y de una etiología muy heterogénea. Los pacientes 

afectados necesitan entonces una evaluación cuidadosa e intencionada 

al Igual que los familiares para poder dar un manejo y asesoramiento 

genético adecuados. 
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Flg. l: D trazo de una linea vertlc.tl desde '""crista galli y tabique nasal hacia la barbilla 
muestra la. linea medid rn.\111;11.tr norm..11. el trJZo de un..a linea a través del plano entre los 
incisivos centrales mdndlbulares pas.i por el l.tdo aíect.ado del paciente mientras que el 
primero pasa por el lado no J.fectado. 

Flg .. 2: Grados de malfonn.tdón en ram"" m.a..ndlbul.lr basado en datos radiográficos t!'O plano 
lateral.( 12) 

Grado l Gr..tdo 2 Grado 3 
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Figura 3. Arboles genealógicos que sugieren herencia mendeJlana dominante o receslva. 

11 

111 

,§ mtcrotJa atresia derecha 

U.III1 mlcroUa atrc~la Izquierda 

11 

m mlcrotia bilateral 

~ mlcrot.ia derecha + mlcrosomfa ósea 

"-----------·-------·--------... - __ ..., 



Figura 4. Arboles genealógicos que! mut!stran una evidente expresividad var1able. 

JI 

III 

IV 

11 

III 

@ mlcrotJ;a bll;ateral 

~ mlcrosomia hemlí;aclólJ. macrostomfa. 
\..Y apéndices preauriculares, estenosis 

conducto auditivo externo 

@ ~~~1~a,.::~fª:~~do~IL venebral + 

Q mlcrosomfa hemlraclal ósea 

~ ~ mlcrotia derecha 
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Figura S. Arbol Reneal6gko que SURlere herencia muhlf.a.ctorlal. 
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~ § mkrotia unllateral 

11111 mlcrotiól bilateral 

~ ~ mlcrotla derecha 
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Tabla LAFECCION DEL PABELLON AURICUlAR UNI O BllATERAL EN 

145 PACIENTES CON MICROTIA Y EOAV. 

Manifestación grupo 1 grupo 2 total 

Clínica No. % No. % No. 

unilateral 60 69 48 82.8 108 

bilateral 27 31 10 17.2 37 

total 87 100 58 100 145 

Tabla 2. LADO AFECTADO EN PACIENTES CON ALTERACION 

UNllATERAL DEL PABELLON AURlCUlAR 

Lado Afectado grupo 1 grupo 2 total 

No. % No. % No. 

derecha 40 66.7 35 72.9 75 

Izquierda 20 33.3 13 27.1 33 

total 60 100 48 100 108 

% 

74.5 

25.5 

100 

% 

69.4 

30.5 

100 
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Tabla 3. ESTADO DEL CONDUCTO AUDITIVO EN PACIENTES CON 

ALTERACION DEL PABELLON AURICULAR. 

Conducto Auditivo grupo l grupo 2 total 

Externo No. % No. % No. % 

normal 37 43 28 48.2 65 45.l 

unilateral cerrado 35 40.6 27 46.5 62 43 

bilateral cerrado 14 16.2 3 5.17 17 11.8 

total 86* 100 58 100 144 100 

• Un p..iclen1e del grupo 1 tiene datos incompletos sobre el estado del conducto auditivo 

Tabla 4. PRESENCIA DE MICROSOMIA DE TEJIDOS BLANDOS EN 

PACIENTES CON AFECCJON DEL PABELLON AURICULAR. 

Mlcrosomía grupo 1 grupo 2 total 

tejidos blandos No. % No. % No. % 

ausente 61 70.1 12 20.6 73 50.3 

derecha 20 22.9 33 56.8 53 36.5 

Izquierda 6 6.8 13 22.4 19 13.1 

total 87 100 58 100 145 100 



Tabla 5. OTRAS ALTERACIONES EN PACIENTES DEL GRUPO 1 

(n-87) 

Alteración 

Retraso pslcomotor 

Talla baja 

Cavidad oral 

!'Jo. pacientes 

7 

4 

úvula bíOda 2 

paladar hendido 3 

Cardiopatía 

CIV 3 

PCA 1 

Esquelético 

LCCderecha 

Polldactllla postaxlal 

total con alteraciones 

1 

1 

22(25.2%) 
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Tabla 6. OTRAS ALTERACIONS EN PACIEl'<TES DEL GRUPO 2 

(n-58) 

Alteración 

Crisis convulsivas 

Retra.sa pslcomotor 

Talla ba)a 

Cavklad oral 

No. pacientes 

7 

1 

macrostomia 3 

paladar hendido 1 

Cardiopatía 

CIV + PCA 

CIV 

Esquelético 

ple equino 

Crtptorquklla 

unilateral 

total con alteraciones 

1 

1 

1 

1 

17 (29.396) 
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Tabla 7. ETIOLOGIA EN EL GRUPO DE Jl.llCROTIA AISLADA Y EN EL 

GRUPO DE EOAV 

Etiología Grupo I Grupo2 

No. % No. % 

Esporádicos 58 66.6 38 65.5 

Farnlllares 29 33.3 20 34.4 

total 87 100 58 100 
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