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Otocefalia. Presentacion de dos casos
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RESUMEN
Objetivo: Presentar dos casos de otocefalia.
Caso 1. Paciente de 32 afios de edad, Il gesta, | para, con embarazo de 25 semanas, en control en el
servicio de alto riesgo obstétrico del Instituto Auténomo Hospital Universitario de Los Andes por
antecedente de embarazo con producto malformado. En estudio ecografico se encontré feto con
microcefalia. Se atendié parto por via vaginal a las 29 semanas, y se obtuvo recién nacido vivo, sexo
masculino, con microcefalia y malformaciones en la regién facial tipo otocefalia y aprosopia, el cual
muere a los pocos minutos de nacido.
Caso 2. Paciente de 39 afios, VI gesta, |V paras, | aborto, con embarazo de 27 semanas por fecha de
Gltima menstruacion. Le fue practicada hemilaringectomia durante la tercera semana de embarazo,
bajo anestesia endovenosa. A las 27 semanas, se practica ecosonograma y se encontr6 polihidramnios,
meroanencefalia y quistes aracnoideos. Después de parto a las 28 semanas, se obtiene recién nacido
vivo, de sexo femenino, con microcefalia y malformaciones faciales dadas por otocefalia y aprosopia,
y muere alos dos minutos de nacida. A ambos productos se les realizé estudio morfolégico en la Catedra
de Embriologia de la Universidad de Los Andes.
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SUMMARY
Objective: To present two cases of otocephaly.
Case 1: Patient of 32 years of age, gravida Il, | delivery, with a 25 weeks pregnancy, in prenatal care
at the service of high obstetrical risk of the “Instituto Autonomo Hospital Universitario de Los Andes”,
for history of previous pregnancy with a malformed product. The ultrasound study reported fetal
microcephaly. She had a premature delivery at 29 weeks, obtaining an alive male new born, with
microcephaly and facial malformations like otocephaly and aprosopia, that dies after few minutes of
been born.
Case 2. Patient of 39 years, gravida VI, V deliveries, | abortion, with pregnancy of 27 weeks for last
menstrual period. She had a hemilaringectomy during the third week of pregnancy, under endovenous
anesthesia. The ultrasound study at 27 weeks revealed polihydramnios, meroanencephaly and arach-
noid cysts. After premature labor at 28 weeks, a female alive new born, with microcephaly and face
malformations given by otocefalia and aprosopia was obtained, and dies two minutes after been born.
Morphological study was performed to both products in Embriology Unit of The University of Los Andes.
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INTRODUCCION

La otocefalia es una anomalia poco frecuente, del oido medio, rifiones en herradura, enfermedad
gue se caracteriza por la agenesia o hipoplasia delvalvular cardiaca,situs inversus ciclopia,
maxilar inferior, razén por la cual los pabellones polidactilia, defectos de las vértebras y de las
auriculares se acercan a la parte media e inferior de costillas(8,9). Como consecuencia de la agnatia, se
la cara, donde se fusionan parcial o totalmeéni4). pueden producir anomalias en el trayecto de la
Puede asociarse con otras anomalias, tales como:caroétida interna, alteraciones en la estructura de la
alteraciones de la nariz, de la boca (microstomia), coclea, huecesillos del oido medio fusionados,
microcefalia, holoproscencefalia, acercamiento de acortamiento de la trompa de Eustaquio que se abre
los huesos temporales e hipoplasia o aplasia de ladirectamente en la faringe y alteraciones en la
lengua (aglosia}s-7). posicion del pefiasco del tempo(abd-12)

Otras anomalias menos frecuentes son: mem- En casos muy raros se asocia con anoftalmia,
brana bucofaringea imperforada, malformaciones aprosopia, agenesiade lanarizy agenesia del maxilar
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superior, dandole al feto un aspecto impactante de
nifio sin rostro.

Su incidencia es rara, de 1: 2 500 a 1: 10 000
nacidos vivog2-4). La mayoria de los otocéfalos
sobreviven poco después del nacimiento, pero
Shermak en 199613), refirié un caso no letal.

Se considera que el mecanismo embriopatolégico
de la otocefalia es la falta de migracién de las
crestas neurales hacia la region de los arcos
branquiales, sobre todo los dos primeros, lo cual

micrognatia.

En afios recientes, ha aparecido una nueva rama
de la patologia denominada crestopatias, que estudia
las alteraciones provocadas por modificaciones
anormales en la migracion de las células de las
crestas neuralegl4). Las crestopatias tienen
importancia en el campo de la cirugia plastica y
maxilofacial, porque estan relacionadas con los
errores que pueden producirse en la morfologia fa-
cial humana, asi como también los factores que

determina que se produzca agenesia o hipoplasiainfluyen en la aparicién de las anomalias de esta

severa de la mandibula (agnatia y micrognatia) y
alteraciones del cerebro anterior (holoprosencefalia).
Esta falta de migracién de las células de la cresta
neural se origina por defectos tempranos de los
centros organizadores proscencefalicos y romben-
cefalicos, responsables del desarrollo de las
estructuras faciale@4,15)

Entre los factores etiol6gicos se ha descrito que

region.

Presentacion de los casos
Caso 1

Se trata de paciente de 32 afios de edad, con Il
gestaciones. En su primer parto en 1998, se obtuvo
un feto con microcefalia, malformaciones faciales
graves y atelectasia pulmonar.

los factores genéticos juegan un papel importante en El feto en estudio es producto de una segunda
la aparicién de la otocefalia, pero se discute si su gestacion de 25 semanas, controlada en el servicio
origen es multifactorial. Se han estudiadovitro de alto riesgo del Instituto Auténomo Hospital
los efectos teratogénicos de algunos farmacos Universitario de Los Andes, donde se realizaron los
utilizados para el control del asma, como el albuterol, primeros controles ecograficos, que concluyeron
la teofilinay la beclometasona, las cuales cuando se con el diagnéstico de microcefalia.
emplean durante el embarazo producen otocefalia El parto se produce por via vaginal, en
(16). Otros factores como las radiaciones ionizantes, presentacion podalica, obteniéndose recién nacido
la talidomida, la pirimidona y el acido retinoico vivo de sexo masculino, peso de 700 g, talla 30 cm
(17), parece que pueden influir en la génesis de esta y Apgar 2,0 puntos, el cual presenta malformaciones
anomalia. multiples del craneo y de la cara (Figura 1), se
De igual modo, se han descrito factores genéticos dificultan las maniobras de reanimacion y fallece a
implicados en la aparicion de la otocefali®-22). los pocos minutos de nacido. En virtud de que los
Algunos autores refieren la mutacién recesiva del fetos de ambos embarazos presentaban malfor-
gen Otx, localizado en el cromosoma 1, inducida por maciones graves del craneo y de la cara, la paciente
rayos X. Otros investigadores indican que la tomoé la decision de esterilizarse quirargicamente
mutacién homocigota del gen Otx2 del cromosoma durante el puerperio tardio.
1, producen alteraciones de las estructuras faciales, En el estudio morfolégico de laregidn cefalica se
mientras que la alteraciéon heterocigota del mismo aprecia escaso desarrollo de la boveda craneana,

gen, ocasiona un fenotipo agnatia-holopros-

con alteracion de su forma y tamafio. El perimetro

cencefalia. Se ha observado que los genes Otx1 y cefélico es pequefio, de 12 cm, lo que permite realizar

Otx2, actuan de forma sinérgica en el desarrollo del
cerebro anterior y del cerebro medio.

El diagndstico prenatal de la otocefalia se realiza
mediante ultrasonido bidimensional o tridimensional
(23-28). En el bidimensional que es menos
sofisticado, se pueden observar polihidramnios,
ausencia de sombra gastrica e hipotelorismo. El
ultrasonido tridimensional permite una visiéon mas

el diagnostico de microcefalia. En la parte superior
de la cabeza se observa una prominencia de tejido
0seo, que puede ser compatible con un osteoma.
Hay abundante cabello que, por la falta de desarrollo
del frontal, se extiende hacia la parte superior de la
cara.

En la cara, llama la atencion la ausencia de los
globos oculares (anoftalmia), de lanarizy de laboca

completa de las anomalias y esta indicado cuando se(aprosopia). De igual, modo es evidente la agenesia

aprecian algunas alteraciones en el ultrasonido
convencional. Al ser tridimensional, se pueden
identificar muy bien la agnatia, la sinotia y la
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de los maxilares superior e inferior (agnatia), la cara
se contintda directamente con el cuello, que aparenta
ser mas largo de lo normal (ver Figura 2). Los
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pabellones auriculares rudimentarios se aprecian La region toracoabdominal es normal, al igual
fusionados por encima de un surco transversal, que que la implantacion del cordén umbilical, donde se
podria compararse con el estomodeo o boca diferencian dos arterias y una vena umbilicales. En
primitiva. los genitales externos se nota un buen desarrollo del
peney el escroto, el cual se encuentra vacio, porque
no ha finalizado el descenso testicular.

En el estudio radiol6gico se destaca unareduccion
del tamafo del craneo, con una evidente asimetria
de los huesos occipital y parietales, también hay
reduccion del diametro antero posterior y multiples
calcificaciones cerebrales. La base del craneo es
muy rudimentaria, sobre todo hacia la parte ante-
rior, donde deberia ubicarse el etmoides. Se visualiza
el pefiasco, la escama del temporal y el occipital.
Hay agenesia de las oOrbitas, de los huesos propios de
la nariz y de los maxilares superior e inferior. En la
region superior de la cabeza se aprecia un tumor
6seo pequefio, que corresponde a un osteoma. La
region toracoabdominal es normal, pero en la pelvis
s6lo hay puntos de osificacion paraeliliaco e isquion,
falta el del pubis, que se inicia al quinto mes de vida
intrauterina. En el tarso del pie derecho, s6lo se ve
un punto que corresponde al calcaneo, el cual no se
diferencia en el pie izquierdo. Falta la osificacién
del astragalo, que se inicia al séptimo mes y del
cuboides, cuya osificacién se inicia en la época
cercana al nacimiento (Figura 3).

Figura 1. Vista ventral del otocéfalo. Caso 1.

Figura 2. Foto de la regién cefalica del otocéfalo. Caso
1. Figura 3. Radiografia del otocéfalo. Caso 1.
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Caso 2. Paciente de 39 afios de edad, Ill gesta, V posicion ventrolateral y el izquierdo, ubicado justo
para, | aborto, a quien se le practica hemila- en lalinea media. Se observa agenesia de la nariz,
ringectomia a la tercera semana de gestacién por anoftalmia, aprosopiay agnatia. El cuello se aprecia
escleroma laringeo, bajo anestésicos endovenososcorto y grueso. La regidn toracoabdominal y los
(forene, propofol). Acude a las 27 semanas de miembros, son aparentemente normales (Figura 6).
gestacién para ultrasonido, el cual reporta
polihidramnios, alteraciones de los ventriculos
cerebrales y cerebelo, asi como craneo y cerebro
rudimentario con una imagen quistica central. Los
diametros cefalicos se presentaron reducidos y se
realiz6 el diagnéstico ecografico de meroanencefalia
y quiste aracnoideo (Figura 4).

Figura 5. Vista ventral del otocéfalo. Caso 2.

Figura 4. Ecosonografia prenatal del feto otocefalico.
Caso 2.

Se presenta el parto a las 28 semanas,
obteniéndose recién nacido vivo, de sexo femenino
que falleci6 a los dos minutos, con mdultiples
malformaciones faciales externas (Figura 5).

Al hacer la descripcion morfologica fetal se
observa que corresponde al sexo femenino, longitud
apicocalcafiar de 39 cm y un peso de 1 300 g, que
aunado a las caracteristicas externas presentes en el
feto, se infiere una edad gestacional de 28 semanas
aproximadamente. EIl perimetro cefalico es de 16
cm (microcefalia).

En la region craneo-facial se observa abundante
implantacion de foliculos pilosos. Enlaregion de la
cara se aprecian dos pabellones auriculares, de

localizacion gs_lmetrlca con sus respectivos Figura 6. Foto de la region cefalica del otocéfalo. Caso
conductos auditivos externos, el derecho en una o
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DISCUSION

otros factores teratégenos, como son algunos

medicamentos, exceso de vitamina A, etc. Por esta
Los dos casos en estudio son muy raros, porque razén, en los casos de otocefalia es importante

si bien la mayoria de los fetos con otocefalia

realizar el estudio genético, tanto del feto, como de

presentan agnatia y alteracion en la posicion de los |os padres.

pabellones auriculares, muy pocos se asocian con

El estudio ecosonografico es necesario, ya que se

aprosopia, agenesia del maxilar superior y pueden diagnosticar anomalias fetales en etapas

anoftalmia.
Por la alteracion que se observa en el desarrollo

tempranas del desarrollo.
Es importante realizar el estudio de cada uno de

de labocay algunas veces por laimperforacion de la |os casos, ya que es una anomalia poco frecuente,
membrana buco faringea, la otocefalia se asociaconque debe ser reconocida por un equipo de
polihidramnios, lo que a su vez determina especialistas: morfélogos, radidlogos, pediatras,
deficiencias ventilatorias graves, que llevan a la neonatélogos, gineco-obstetras y patélogos, con el
muerte neonatal, poco tiempo después del findeampliarlosconocimientos sobre esta patologia.

nacimiento.
La agenesia del maxilar superior y la agnatia se
produjeron por falta de migracién de las células de

las crestas neurales hacia los dos primeros arcos 1.

branquiales. Estas células de las crestas neurales a

su vez reciben informaciones especificas antes de 2

realizar su migracion. En ambos casos, hubo falla
en la migracién de las células de las crestas neurales
del proscencéfalo y mesencéfalo, que son las que
contribuyen en la formacion del maxilar, mientras
que la agnatia se produciria por falta de migraciéon 5
de las crestas neurales provenientes del mesencéfalo

y el rombencéfalo. La agenesia de la nariz se
produjo por alteracién en la migracion de las crestas

neurales hacia la regién del proceso frontonasal, de 6

donde se desarrollan el frontal y los procesos
nasomediano y nasolateral. La anoftalmia
posiblemente se ocasiond por la grave alteracion

presente en el diencéfalo (proveniente del ’
proscencéfalo o vesicula cerebral anterior), ya que
la mayoria de los casos de otocefalia se acompafian
con holoproscencefalia. 8.

La migracion de los pabellones auriculares hacia
la region de la cara, anomalia caracteristica de la
otocefalia, se produce por la falta de desarrollo de la
mandibula.

Se ignora el origen de las calcificaciones
cerebrales presentes en el caso 1. Madres con toxo-

plasmosis han tenido fetos con calcificaciones 10.

cerebrales similares.
En el caso numero uno, es posible que una de las
causas que produjo la otocefalia fue la genética, ya

que habia consanguinidad de los padres (primos 11-

hermanos) y en los ascendientes maternos. De igual
modo, es posible que esta causa haya influenciado
en el producto del primer embarazo, que presentaba
también malformaciones faciales y microcefalia.

Sin embargo, no hay que descartar la influencia de
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Re

sponsabilidad penal

Art.1. Codigo Deontologia Médica: El respeto a la
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vida, dignidad y a la integridad de la persona

humana, constituye en todas las circunstancias el

deber primordial del médico. Se presume que en
el ejercicio profesional del médico gineco-
obstetra no hay intencién de matar o lesionar, por
lo tanto no hay delito doloso (intencional) pero
puede existir la imprudencia, impericia,
inobservancia o negligencia, entonces puede

haber delito culposo los cuales son penados en la

ley (cédigo penal)7).
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