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RESUMEN

La Microsomia Hemifacial es una altera-
cidn congénita que comunmente se presenta
en los tejidos blandos y duros de una mitad
de la cara con caracteristicas especificas
que definen su diagnostico haciendo
clara su diferencia con otras patologias
similares. El objetivo de esta revision es
reconocer en la clinica las caracteristicas
de la microsomia hemifacial para llevar a
cabo un correcto diagnoéstico. Se realizd
una busqueda en las bases de datos (Scielo,
Medline, Science Direct) con las palabras
claves: Microsomia Hemifacial, tejidos
Blandos, tejidos Oseos). Se obtuvo de la
busqueda de la literatura 64 articulos, con
la que se pretendid encontrar informacion
que evaluara los diagnosticos diferencia-
les de microsomia hemifacial en tejidos
blandos y tejidos duros. El profesional
clinico debe reconocer la asociacion con
sindromes para el tratamiento de la MHF,
de esa forma el proceso terapéutico puede
cambiar, y debe establecer la severidad de
la patologia en sus diferentes tejidos para su
futura recuperacion y establecimiento del
plan de tratamiento. El buen diagnoéstico
y la caracterizacion de la misma daran un
adecuado plan de tratamiento.
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Palabras clave: Microsomia hemifacial,
tejidos blandos, tejidos duros.

SUMMARY

The Hemifacial Microsomia is a congeni-
tal disorder that commonly occurs in the
hard and soft tissues of half of the face
with specific characteristics that define
its diagnosis, making clear its difference
from other similar diseases. The aim of this
review is to recognize the clinical features
of Hemifacial Microsomia to perform a
correct diagnosis. A search was conducted
in the databases (Scielo, Medline, Science
Direct) with keywords: Hemifacial Micro-
somia, Soft tissue, Bone tissue). Sixty four
papers assesed the differential diagnosis of
HFM. The clinician must recognize the as-
sociation with syndromes to treat the HFM,
thus the therapeutic process can change,
and establish the severity of the disease
in different tissues for future retrieval and
treatment plan.

Key words: Hemifacial microsomia, soft
tissue, bone tissue.

INTRODUCCION

La Microsomia Hemifacial (MHF) es una
alteracion congénita que comunmente se
presenta en los tejidos blandos y duros de
una mitad de la cara (1,2).

Se debe a una hipoplasia de los huesos de la
hemicara, acompafiado de macrostomia del
mismo lado. Algunos genes involucrados

en la morfogénesis craneofacial son: sefia-
les polarizantes (SHH,BP2,BMP4,BMP7;
Smad 2-4), factores de crecimiento re-
ceptores (EGF,EGFR,TGF- alfa, TGF-
beta 1-3,FGF1, FGF2, FGF8), factores de
transcripcion (AP2-alfa, DLX 1-6, Gli 2
-3, PITX1, PITX2, PRX1, HOXA2, LRF6,
LHXS8,PAX9,MSX1,TBX1,TBX22),
moléculas de adhesion celular (PBRLI,
Conexin 43, E-Cadherina), matriz extra-
celular (COL2A1, COL11A1, COL11A2,
MMP2, MMP3, MMP9, MMP13, MP1-3,
fibronectina).

Aproximadamente en 1 de cada 5.000 naci-
mientos se presenta este tipo de alteraciones
(3-5). Es la segunda alteracion mas comun
siguiendo a la alteracion de labio y paladar
fisurado. Alrededor de la mitad de los casos
ocurren como una malformacion aislada,
el porcentaje restante esta asociado con
alglin sindrome. Principalmente se origina
por alteraciones del primer y segundo arco
branquial con la participacion del subdesa-
rrollo de la ATM, los musculos de la masti-
cacion, el oido, el arco zigomatico, el hueso
temporal, el V y VII par craneal, la espina
cervical. Esta alteracion se puede presen-
tar unilateral o bilateral y tener diferentes
niveles de deformidad esqueletal seglin
Kaban (5-7). Otras teorias incluyen factores
genéticos y de insuficiencia en la migracion
de las células de la cresta neural dentro de
la region facial en desarrollo (2,8).

Antecedentes

La Microsomia craneofacial fue descrita



por primera vez por Von Arlt en 1881.
Gorlin et al usaron el término microsomia
hemifacial, en 1964, para los pacientes con
microtia unilateralmacrostomia y malfor-
macion de la rama mandibular y condilo.
El término Microsomia crancofacial fue
propuesto por Converse et al para casos
en que los pacientes presentan alteracio-
nes craneales francas.Otros sindonimos
incluyen: sindrome de primer y segundo
arco branquial, Disostosis Otomandibular,
displasia Otoauriculovertebral y displasia
facial lateral (9).

En la Universidad del Valle Colombia
seccional Cali, se realizé un estudio con
500 piezas de ceramica excavadas, anali-
zadas por arqueodlogos de esta institucion
de la cultura Tumaco - Tolita de las cuales
eligieron 70 que presentaban alteraciones
congénitas a nivel facial, siendo unas de las
mas relevantes la paralisis facial, Espectro
Oculo-Auriculo-Vertebral (OAVS) donde
se observa caracteristicas de microsomia
hemifacial (MHF), microtia y microftalmia,
micrognatia (10,11). En otros casos con
o sin anomalias vertebrales o dermoides
epibulbar (7). A través de la historia se han
implementado diferentes nominaciones
a dicha alteracion : en 1952 sindrome de
Goldenhar (Goldenhar), en 1960 microso-
mia hemifacial (Gorlin y Pindborg), y en
1963 displasia 6culo-auriculo-ventricular
(Gorlin), en 1990 Sindrome facioauricu-
loventricular (Gorlin et al). En 1976 no
se identificaron diferencias entre las tres
primeras denominaciones (Gorlin et al)
(12-15).

Etiologia

Las células procedentes de la cresta neural
tienen una funcion de ser precursoras en el
desarrollo en la vida intrauterina y migran a
la zona de cabeza y cuello, estimulando un
crecimiento y diferenciacion en areas de-
terminadas. Las alteraciones en el proceso
ontogénico pueden producir un desarrollo
incompleto en las estructuras dentales;
Maruko et al postularon que la mayor
incidencia de Hipodoncia evidenciado
en pacientes con MHF se puede atribuir
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a una perturbacion en el desarrollo de las
células de la cresta neural. Los estudios
de laboratorio sugieren que la perdida de
células de la cresta neural pueden ser un
factor desencadenante y responsable de la
manifestacion clinica de la MHF (2).

Nacimientos multiples en algunos casos es-
tan asociados a la etiologia de la alteracion
y con mayor incidencia en monocigoticos
que en digocigoticos (9). Evidencias cien-
tificas de estudios en hermanos mono-
cigdticos y digocigdticos han reportado
que los factores ambientales tienen una
gran influencia en la manifestacion de la
MHF (7).

Segun Keusch et al describieron que
muchas uniones de los canales vasculares
en las placentas de gemelos monocig6ticos
pueden dar como consecuencia la Micro-
somia Hemifacial. Se ha indicado que la
muerte de un gemelo durante el tiempo de
gestacion puede producir anormalidades
congénitas en el gemelo sobreviviente (9).
Desde el punto de vista genético la MHF
puede ser trasmitida de manera autosomica
dominante o autosdémica recesiva (9,13,
18-20,22.)

En estudios de laboratorio realizados en
ratones han reportado que existe mutacion
del cromosoma 10, sin embargo no existe
un gen determinado?. Otros factores genéti-
cos, en particular anomalias cromosomales
como delecciones de 5p, 6q, 18q y 22q;
duplicaciones de 22q; y trisomias 7,9, 28 y
22 han sido relacionadas con la MHF. Otra
causa atribuida a la microsomia hemifacial
es laperdida de los factores de transcripcion
T- box TBX1 debido a la eleccion cromo-
somal 22q 11.2 (18).

Se ha dicho que una posible etiologia es
la inadecuada oxigenacion tisular, por de-
ficiente formacion de la arteria estapédica
que es la fase intermedia del paso de los
primeros arcos adrticos a la formacion de
las arterias carétidas primitivas internas y
externas que aportan irrigacion al primer
y segundo arco branquial que formaran las
estructuras del oido, maxilar, mandibula,

arco zigomatico, nariz, ojos (14). Esto se
confirma en estudios realizados en ratones,
a los cuales se les disminuyo¢ la irrigacion
sanguinea durante la migracion de las
células de la cresta neural (15,20). El uso
de drogas como la primidona, tamocifen o
cocaina durante el embarazo se relacionan
con la MHF (19); ademas acido retinoico
y tialamedina (4,19,22).

Diagnéstico

El buen diligenciamiento de la historia cli-
nica, acompanado de una buena recoleccion
de los datos, mas las ayudas diagnosticas
necesarias, permitira evaluar al paciente
de manera integral y objetiva llegando
a un diagnostico certero. Por lo tanto es
relevante tener en cuenta los factores
predisponentes asociados a esta altera-
cion. Teniendo en cuenta, las anomalias
es importante realizar en nuestro paciente
ecocardiograma, ecografia Renal, y radio-
grafia de columna vertebral.

Ayudas diagnosticas

Es necesario contar con la ayuda de un
equipo interdisciplinario que participa en
la confirmacion de un diagndstico de MHE.
El estudio de diagnostico de cada paciente
debe determinar el grado de deformidad de
las estructuras 6seas y de tejidos blandos y
el nivel de disfuncion asociado. Las ayudas
de imagenologia como son la radiografia
panoramica, la tomografia computariza-
da, la resonancia magnética, radiografia
lateral de craneo, radiografia de ATM, han
desempefiado un papel importante como
apoyo para la confirmacion de un diagnos-
tico de MHF. Una radiografia panoramica
proporciona una vision de las estructuras
de cabeza y cuello; en los casos donde hay
alteraciones de paladar hendido, una radio-
grafia oclusal es necesaria para representar
la integridad o6sea de la boveda palatina.
En cuanto a la relacion de la mandibula y
el maxilar conectada a la base del craneo,
una radiografia lateral de craneo puede
llegar hacer una ayuda para establecer
dicha relacion (2,20). Para la evaluacion
de la asimetria facial 6sea, una radiografia
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frontal de craneo (antero-posterior), puede
también llegar a ser muy util. El analisis
morfométrico de asimetria (MAA), se
utiliza de manera uniforme con la ayuda
de 24 puntos de referencias configurativos
derecha e izquierda, los que mediante un
programa, se traducen los puntos geomé-
tricos y la colocacion posterior de una
placa delgada. Cole en 1999, utilizo este
programa que genera una matriz para cada
configuracion de los puntos de referencia
tanto en el lado izquierdo como el derecho,
mediante el calculo de todas las distancias
posibles; estos datos se reproducen y se
comparan los valores para ver las diferen-
cias simétricas o asimétricas (16).

La tomografia computarizada (TC), puede
presentar puntos de vistas tridimensiona-
les en forma mas detallada de los tejidos
blandos de la cara y el hueso subyacente.
Gateno y colaboradores, utilizaron con
éxito, datos de tomografia computarizada
en tres dimensiones para la planificacion
de tratamientos quirtrgicos que alteran el
tamafio y la forma del maxilar inferior. Es-
tas modalidades de diagnéstico por imagen
contribuyen a una evaluacion estructural
del paciente. También ayudan a establecer
el grado de mal formacion anatomica y la
deformacion del esqueleto crancofacial
(Figura 1). Ademas comparando la TC
preoperatoria y post operatoria puede ser un
método fiable de diagndstico para confirmar
si el tratamiento fue efectivo o no.

Caracteristicas dentofaciales

La alteracion auditiva esta relacionada co-
munmente por alteracion de MHF debido a
posibles hipogenesias de los huesecillos del
cartilago de Meckel durante la osificacion
del ligamento anterior del martillo y del
ligamento esfenomandibular. Segiin Meur-
mann en 1957, las deformidades auriculares
se pueden clasificar en 3 grados (23):

e Grado I: Microtia con todos los com-
ponentes presentes, G

e Grado II: Presenta un remanente ver-
tical del cartilago y piel observandose
atresia completa del canal auditivo
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Figura 1. Asimetria facial, Arco zigomatico y reborde inferior del malar superior ampliados en posi-
cién mas alta que el lado derecho. Compromiso de cavidades timpanicas bilaterales por presencia

de masa, seno frontal neumatizado.

externo.
e Grado III: Anotia.

A su vez contribuye al deterioro del len-
guaje y dificultades en el aprendizaje en
mucho de los casos. La atresia unilateral
son manifestaciones causadas en algunos
nifios que tienen MHF, con pérdida auditiva
en un solo lado causado por el insuficiente
desarrollo del conducto auditivo externo
(2). Otras alteraciones que ocurren en las
orejas incluyen microtia y trago accesorio
(22).

Esta situacion puede llegar a complicarse
mas, cuando el paciente presenta paladar
hendido ya que la integridad de los mus-
culos que contribuyen, estan involucrados
en el equilibrio de la presion del aire del
oido, la funciéon del musculo tensor del
velo del paladar blando juega una funcion
muy importante en la apertura y cierre de la
trompa de Eustaquio del oido medio. Por lo
anterior, estos factores al actuar de manera
negativa por cualquier hendidura dsea o la
asimetria de los musculos, y la incapacidad
para cerrar la orofaringe de la nasofaringe
da como resultado la distorsion de la voz.
Existen otras malformaciones como
anomalias gastrointestinales, cardiacas

Figura 2. TAC: Ausencia proceso coronoideo
mandibular izquierdo asociado a esclerosis a
nivel del hueso temporal. Arco zigomatico y
reborde inferior del malar superior ampliados en
posicion mas alta que el lado derecho Diagnds-
tico: MHF grado lla sin asociacion a sindromes.

y renales, del sistema nervioso central,
genitales y urologicas (22). Este conjunto
de problemas hace surgir dificultades en el
diagnostico. El otorrinolaringélogo, el fo-
noaudiélogo, neurdlogo, gastroenterélogo,
genetista, trabajador social, odontopedia-
tra, ortodoncista y cirujano maxilofacial



Tabla 1. Consideraciones dentales

Alteraciones de Numero

Ausencia de segundo premolar y tercer molar

Dientes supernumerarios

Alteraciones en le estruc-
tura dental

Alteraciones en la erup-
cion

Amelogénesis imperfecta
Hipoplasia del esmalte

Retardo en el desarrollo del lado afectado
Anquilosis de segundo y tercer molar permanentes

Malposiciones dentarias (inclinacion de los dientes hacia el lado

afectado2,10.

Apifiamiento del lado afectado2.

Oclusal

Perdida dental prematura (probabilidad 5 veces mayor)

Mordida cruzada unilateral en el lado afectado
Maloclusion proporcional a la discrepancia esquelética
Disminucion vertical disminuida del maxilar superior del lado

afectado

(20), son una parte integral del equipo de
diagnostico (19). Acompaifiado de pruebas
de audicion, pruebas de la fonética, la
inspeccion y analisis de laringoscopia y vo-
calizacion ayudan a establecer al paciente
anatomica, neuroldgica y funcionalmente;
esta informacion es crucial para determinar
el curso apropiado del tratamiento.

A nivel 6seo es importante identificar una
dimension vertical disminuida del lado
afectado en el maxilar superior, proceso
eruptivo alterado, siendo mas lento a nivel
de los molares inferiores. Reduccion de las
medidas del complejo zigomatico, lo que
produce acortamiento en la distancia entre
el canto lateral y el trago del lado afectado.
Anivel del hueso temporal podemos obser-
var ausencia o disminucién de la longitud
del proceso estiloide del hueso temporal,
acompafiandose con una 6rbita de medidas
mas pequeias haciendo que los pacientes
se observen con microftalmia (23). La
articulacion temporomandibular (ATM)
puede verse afectada en pacientes con sin-
dromes como Treacher Collins, secuencia
de Goldenhar, secuencia de Piere Robin y
sindrome de Crouzon. Debemos tener en
cuenta algunos pardmetros morfologicos
de la ATM para clasificar la severidad de la
Microsomia craneo facial (20,23). Kaban,
Moses y Mulliken, modificaron la clasi-
ficacion de Pruzansky y la dividieron en:

* Tipo I: Rama y cuerpo hipoplasicos,

ATM normal.
e Tipo Il a: Disminucion del volumen de
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la rama y cuerpo, ausencia de apofisis
coronoides (Figura2).

*  Tipo I b: Semejante a la anterior, ATM
estd en pseudo articulacion y despla-
zada medialmente.

*  Tipo III: Ausencia de rama 'y de ATM.

Comunmente observamos musculos mas-
ticadores hipoplasicos, principalmente el
musculo pterigoideo lateral, y masetero del
lado afectado, induciendo a una deflexion
en el movimiento de apertura y protrusion
mandibular. A nivel neuronal, podemos
observar en un 25% de los pacientes con
paralisis facial debido a anomalias de las
ramas terminales del V y VII par craneal.
Es comun observar apéndices preauricula-
res o hendiduras del lado afectado en los
tejidos blandos (23).

Segun Vento podemos clasificar la MHF
teniendo en cuenta el nimero de érganos
comprometidos asi:

e O: Orbital.
e M: Mandibular.
*  E:Oreja.

*  N: Nervio facial.
*  S: Tejidos blandos.

Diagnostico Diferencial

Se debe realizar el diagnostico diferencial
comparando la MHF con sindromes o alte-
raciones que comprometen las estructuras
craneofaciales, entre ellos sindrome de

Goldenhar, sindrome de Treacher Collins
24, sindrome Townes Brocks, sindrome de
Vacterl, sindrome de Nager, sindrome de
Kaufman (4,22,25,26), pseudo MHF (15),
sindrome de Pierre Robin, sindrome de
Moebius (21), sindromes braquiotorrenal
y braquioculofacial, parestesias del VII par
craneal (25), sindrome de Okihiro, sindro-
me Holt-Oral, sindrome Renal-Radial, dis-
plasia facioauriculoradial, anemia Fanconi
(26), hiperplasia hemifacial (27), sindrome
Parry-Romberg (28). En los casos en que
se encuentran radiograficamente anquilosis
fibrosa, la MHF puede confundirse con
artritis ideopatica juvenil (28).

Tratamiento

Como es sabido las caracteristicas genotipi-
cas de la alteracion son diversas, haciendo
que el plan de tratamiento varie entre los
pacientes (23). Entre las técnicas sugeridas
encontramos la cirugia de distraccion 6sea,
ortopedia funcional de los maxilares y
ortodoncia (20,23). La mayoria de autores
recomiendan la cirugia a partir de los 3 afos
de edad. Siendo los objetivos restablecer un
centro de crecimiento condilar que facilite
el desarrollo normal oseofacial, restablecer
la simetria facial y reparar las deformida-
des faciales (20).

CONCLUSIONES

La microsomia hemifacial es una altera-
cion congénita de etiologia multifactorial
y se puede presentar aislada o adicional a
sindrome. Es necesario clasificar cual es el
grado de severidad para asi poder dar un
diagnéstico certero permitiéndonos planear
un tratamiento adecuado segun las carac-
teristicas y necesidades de cada paciente.
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