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“FACTORES DE RIESGO DE LA MICROTIA'Y ENFOQUES PREVENTIVOS”

RESUMEN

La microtia es una anomalia congénita que afecta directamente al oido externo. Aunque
la etiologia de esta patologia no esta totalmente dilucidada, existen varios factores que
estdn asociados a la ocurrencia de la misma, tales como genética, condiciones
perinatales y maternas. Durante la organogénesis del oido externo es importante
mencionar que a medida que las anomalias se presentan antes de la sexta semana de
embarazo, las probabilidades de defectos graves o ausencia total del oido externo se
incrementan.

A nivel genético, la etiologia de la microtia se ha relacionado a mdltiples causas, asi como
la identificacién de genes involucrados en las rutas de expresion alélica y factores de
transcripcion. Ademas, que esta anomalia no siempre se presenta sola, sino asociada
con otras patologias tales como paladar hendido (12,8 %), labio y paladar hendido (11,5
%), anoftalmia/microftalmia (11,5 %), asimetria facial (10,6 %), asi como sindromes del
espectro oculoauriculovertebral, el sindrome de Goldenhar, microsomia craneofacial,
sindrome de Treacher Collins, Nager, DiGeorge o delecion 22q, sindrome de Townes-
Brock y sindrome branqui oto-renal.

Los tratamientos se basan en el manejo estético del paciente, pero también relacionado
con la mejora de la capacidad auditiva del mismo. A nivel epidemioldgico, la prevalencia
oscila entre 0.8 a 17.5 por 10.000 nacidos vivos. Siendo uno de los principales factores
de riesgo para la variacion en la identificacion de casos la altitud, genética y factores
materno-perinatales. Esta revision bibliografica provee un analisis de informacion
minucioso para el mejor entendimiento, andlisis y manejo clinico de esta anomalia
congénita.

PALABRAS CLAVES: MICROTIA, ATRESIA, GENETICA



"RISK FACTORS FOR MICROTIA AND PREVENTIVE APPROACHES".

ABSTRACT

Microtia is a congenital anomaly that directly affects the external ear. Although the etiology
of this pathology is not fully elucidated, there are several factors that are associated with
its occurrence, such as genetics, perinatal and maternal conditions. During organogenesis
of the outer ear it is important to mention that as anomalies occur before the sixth week
of pregnancy, the chances of severe defects or total absence of the outer ear increase.

At the genetic level, the etiology of microtia has been related to multiple causes, as well
as the identification of genes involved in allelic expression pathways and transcription
factors. Furthermore, this anomaly does not always occur alone, but associated with other
pathologies such as cleft palate (12.8%), cleft lip and palate (11.5%),
anophthalmia/microphthalmia (11.5%), facial asymmetry (10.6%), as well as
oculoauriculovertebral spectrum syndromes, Goldenhar syndrome, craniofacial
microsomia, Treacher Collins syndrome, Nager, DiGeorge or 22q deletion, Townes-Brock
syndrome and branchi oto-renal syndrome.

Treatments are based on the aesthetic management of the patient, but also related to the
improvement of the patient's hearing ability. Epidemiologically, the prevalence ranges
from 0.8 to 17.5 per 10,000 live births. One of the main risk factors for variation in case
identification is altitude, genetics and maternal-perinatal factors. This literature review
provides a thorough analysis of information for the better understanding, analysis and
clinical management of this congenital anomaly.

KEYWORDS: MICROTIA, ATRESIA, GENETICS



INTRODUCCION

Las anomalias congénitas son una de las principales causas de muerte perinatal y
neonatal, tanto en paises subdesarrollados como en vias de desarrollo (1). Estas
malformaciones tienen etiologias multifactoriales y el 40% de los casos son idiopéaticos,
pero hay indicios de que son mas frecuentes en poblaciones con matrimonios
consanguineos(2). Muchos factores pueden estar asociados, como causa de anomalias
congénitas, tales como ambientales, genéticas, exposicion a teratégeno. El proceso de
desarrollo de un nifio a partir de un 6vulo fecundado implica un sinnimero de pasos, y en
alguno de ellos se pueden generar complicaciones, derivando en un defecto en el proceso
gestacional (3). Tomando en cuenta que las extremidades superiores se forman entre la
cuarta y sexta semana del embarazo, se calcula que uno de cada veinte recién nacidos,
puede tener una anomalia cromosdmica o gendmica (4).

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) estima que un total de 270.000 recién
nacidos mueren dentro de los 28 dias posteriores al nacimiento cada afio, de los cuales,
los defectos o anomalias congénitas son la cuarta causa principal de muerte en estos
nifios. Es importante mencionar que las complicaciones posnatales, el parto prematuro,
infecciones neonatales, bajo peso al nacer, mayor paridad materna, enfermedad materna
aguda y uso de medicamentos estan relacionados con la muerte neonatal (5). Algunas
alteraciones hereditarias pueden saltarse generaciones y manifestarse en los hijos
cuando cada progenitor transmite un gen recesivo al hijo. Ademas, algunos farmacos
teratbgenos, agentes quimioterapéuticos, la talionada, exposiciones a la radiacion, el
consumo de alcohol y de tabaco en mujeres gestantes provocan también defectos
congénitos. (3).

Dentro de las alteraciones congénitas del oido externo y medio, la microtia y la
atresia/estenosis del conducto auditivo externo, suelen ser unilaterales, mas comunes en
el lado derecho, a este respecto, para la microtia el 15% de su aparicion estéa relacionada
con los sindromes genéticos de Goldenhar, Treacher, Collins, por otro lado, la incidencia
de atresia, segun diferentes autores, varia de 0,92 a 1,72 por 10.000 recién nacidos vivos,
esta variabilidad se debe a diferencias en la estandarizacion diagndstica y en el momento
de los estudios que se realizan a estos pacientes en los distintos paises.(2)

La microtia también tiene una mayor incidencia en paises a mayor altitud, existe una
asociacion entre la diabetes materna y esta patologia la misma que se presenta en 1 de
cada 10.000 a 20.000 recién nacidos vivos, esta anomalia congénita es la mas frecuente
en poblaciones asiaticas e hispanas y en el Ecuador la incidencia de la microtia es de 1
por cada 6.000 a 12.000 nacimientos y se presenta mas en nifios que nifias (6).



METODOLOGIA

La presente investigacion es un estudio de revision de tipo no experimental, que recaba
la informacién de articulos, utilizando palabras claves como “microtia”, “Atresia”,
“Malformaciones congenitas”, “teratogenic drugs usage”, “folic acid supplementation”,
“‘including abnormal pregnancy history”, “hereditary diseases” que se ha tomado de
diferentes revistas indexadas y bases de datos como: PubMed, Medline, Scielo,
Scopus, JAMA, UpToDate, Cochrane, ELSEVIER. En ciertos casos se tomaron como
referencia de libros para extender las fuentes bibliograficas de consulta.

MARCO TEORICO
A. Mircrotia

Etimologicamente significa “oreja pequefia”, pero es usado frecuentemente al hacer
referencia a un espectro de deformidades auriculares que casi siempre ocurren en
asociacion con atresia aural (ausencia de un canal auditivo externo). La microtia abarca
un espectro de anomalias congénitas del pabellén auricular que varian en gravedad
desde anomalias estructurales parciales leves hasta la ausencia total de la oreja (anotia).
Esta afeccion presenta preocupaciones estéticas para el nifio y su familia, ademas que
puede inducir secuelas psicoldgicas secundarias asociadas a la misma, la deformidad del
oido por la microtia esta asociada con la ausencia del conducto auditivo externo, que
puede presentarse problemas de audicion, cuando la afectacion es bilateral se asocia
con retrasos significativos en el lenguaje.

B. Organogénesis

Durante el desarrollo embrionario normal, los tejidos de la futura auricula se forman a
partir de la mesénquima que rodea el primer bolsillo ectodérmico, a partir de los arcos
branquiales 1y Il, los primeros rudimentos de los cartilagos de la oreja aparecen entre las
20-22 semanas de desarrollo fetal (7), la parte sensorial del audifono se forma antes, por
lo que las estructuras que perciben el sonido se ven afectadas con mucha menos
frecuencia; a las 27-28 semanas, las conchas ya tienen la apariencia y la forma de un
bebé recién nacido. Se cree que la interrupcion del desarrollo debido a la influencia de
teratdgenos puede ocurrir en cualquiera de los periodos antes mencionados, sin
embargo, se sugiere que las existencias de un patron en la ocurrencia de estas anomalias
mas graves se veran a futuro, cabe mencionar que las anomalias que ocurrieron antes
de la sexta semana obstétrica a menudo van acompafiadas de defectos graves o una
ausencia total no solo del oido externo, sino también del oido medio (8) (9).
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Figura 1. Cambios en el pabellon auricular en desarrollo a medida que migra durante
el desarrollo embrionario, segin la descripcion de Leibery malformaciones tipicas
asociadas con el desarrollo embrionario. 1, 2 y 3: prominencias auriculares del primer
arco branquial. 4, 5y 6: prominencias auriculares del segundo arco branquial. 7: primera
hendidura branquial. Tomado de (Weerda, Enfermedades del oido externo., 2019).

C. Clasificacion

En la actualidad se utiliza la clasificacién de Hunter en funcién de su gravedad en orden
creciente. (10):

a. Grado I: oido ligeramente pequefio con estructuras identificables; conducto
auditivo externo pequefio pero presente

b. Grado lI: parcial o hemiear con un conducto auditivo externo ocluido o estendtico
gue produce una pérdida de audicion conductiva

c. Grado lll: ausencia del oido externo con una pequefia estructura en forma de
vestigio similar a un cacahuete y ausencia del conducto auditivo externo y del
timpano

d. Grado IV: ausencia completa (anotia).

Figura 2.



D. Etiologia

A pesar que los factores de riesgo causales de esta patologia no sido dilucidados,
resultados de estudios transversales incluyen al neonato que nace con bajo peso, uso de
medicamentos en el periodo gestacional, la diabetes mellitus materna, una mayor paridad
materna, la edad avanzada de la madre, nacimientos multiples, la falta de ingesta del
suplemento del &cido félico y ciertas caracteristicas de las etnias hispanas son los
desencadenantes de esta mal formacion (12).

En algunos ensayos clinicos, se ha identificado que el uso de farmacos en la edad
gestacional incrementa la microtia incluidos teratbgenos como los inmunosupresores, la
talidomina, micofenolato y a su vez se ha reportado que el alcohol consumirlo en el
embarazo de manera inconsciente muestran microtia (11). Otro de los factores que afecta
a los nifios para que desarrollen la microtia es la ubicacién de las poblaciones andinas en
el Ecuador, que se encuentran a una altitud de 2.500 metros sobre el nivel del mar
(m.s.n.m.). Estudios realizados en estas poblaciones asocian a la microtia y la altitud de
las localidades de poblaciones andinas en América del Sur (6) (12).

E. Causas

La razén principal de la embriogénesis de las estructuras del oido externo es la influencia
externa negativa en el desarrollo del feto durante el embarazo. La microtia hereditaria
puede ser un componente de uno de los sindromes genéticos: Nager, Treacher-Collins,
Konigsmark, Goldenhar (8), (13). Los factores teratogénicos mas comunes que causan
el desarrollo de la patologia incluyen:

a. Infecciones de TORCH. Este es el nombre general de las enfermedades
infecciosas en las que existe el riesgo de infeccion intrauterina del feto y la
formacion de malformaciones. Incluye toxoplasmosis , herpesvirus tipos 1, 2y 3,
rubéola , sifilis, citomegalovirus , parvovirus.(14)

b. Factores fisicos. Por lo general, se trata de radiacion ionizante de rayos X o
tomografia computarizada, que se realizan por razones de salud o en caso de
embarazo no diagnosticado. En este grupo también se incluyen la radioterapia
para oncopatologias, el tratamiento con yodo radiactivo y la hipertermia
prolongada.(15)(12)

c. Malos habitos. El uso de bebidas alcohdlicas, sustancias estupefacientes (la
mayoria de las veces cocaina), productos de tabaco por parte de una mujer
embarazada tiene un efecto perjudicial en el desarrollo intrauterino de un nifio.

d. Preparados farmacoldgicos. Algunos medicamentos pueden provocar anomalias
congénitas en un nifio. Estos son antibidticos (tetraciclinas, penicilamina),
antihipertensivos (enalapril, captopril), medicamentos a base de yodo o litio,
anticoagulantes (warfarina), medicamentos hormonales (andrégenos).

e. Patologias endocrinas. Estos incluyen diabetes melltus en etapa de
descompensacion, fenilcetonuria, deficiencia de acido félico, bocio endémico.




F. Factores de riesgo

La restriccion del crecimiento intrauterino y la mayor frecuencia de preeclampsia y muerte
fetal son mas comunes en las poblaciones que viven a gran altitud que en las de baja
altitud. La arteria uterina sufre remodelaciéon durante el embarazo para acomodar el
aumento del flujo sanguineo de la arteria uterina materna y facilita el suministro de
oxigeno y nutrientes a la circulacion feto-placentaria. La hipoxia crénica esta asociada
con la residencia en altitud, perjudicando la adaptacién vascular materna al embarazo,
reduciendo el aumento del didmetro de la arteria uterina y el aumento enun tercio
aproximadamente de su flujo sanguineo (14) (16).

Las poblaciones que viven en zonas altas experimentan la restriccion del crecimiento
intrauterino y mayor frecuencia de preeclampsia y muerte fetal, ya que la arteria uterina
sufre remodelacién durante el embarazo para adaptar el aumento del flujo sanguineo de
la arteria uterina materna y facilitar el suministro de oxigeno y nutrientes a la circulacion
feto-placentaria, por lo que los niveles circulantes de catecolaminas y citocinas
inflamatorias estan aumentadas durante la etapa gestacional en mujeres que viven en
zonas de gran altitud. En particular, los pueblos andinos, estan protegidos relativamente
contra la reduccion asociada al aumento del crecimiento fetal, el cual proporciona mayor
apoyo para los efectos biolégicos directos de altitud.(7)

En ocasiones los dismorfélogos infantiles afirman que muchos tipos de malformaciones
congénitas son mas comunes en los embarazos multiples, y que esto puede deberse a
un fendmeno llamado sindrome de "robo fetoplacentario”, cuando la placenta de un
gemelo normal suele ser mas grande que la placenta de uno anormal. y tal vez hay un
agravamiento de la circulacion sanguinea de uno de los gemelos, cuyo desarrollo se
interrumpe entonces.(9)

Es bien sabido que la sordera y, en ocasiones, la microtia se producen como
consecuencia de la rubéola durante el primer trimestre del embarazo. Ademas, el uso de
ciertos medicamentos durante este periodo critico también puede causar enfermedades
congénitas (por ejemplo, talidomida, roaccutane (Accutane), clomid, acido retinoico). La
influencia de varios factores externos durante el primer trimestre del embarazo en el
desarrollo de microtia en un nifio no es inequivoca, en 1-4% de los casos pueden ser
resfriados, sarampion, lesiones, radiacion, menstruacion durante el primer trimestre,
hiperémesis Esta aclaratoria de lo que significa el término no creo es necesario hacerlo,
revisar el articulo general y rectificar, la presencia de diabetes, sobrecarga emocional,
consumo de alcohol, medicamentos contra las nauseas. el desarrollo de la microtia suele
ser un evento esporadico ocasional, y es importante que los padres entiendan que la
deformidad no fue causada por ninguna accion de la madre antes o durante el embarazo,
y que el riesgo de recurrencia en la familia es de aproximadamente cinco por ciento, es
decir, uno de cada veinte (12)(13).

G. Factores genéticos

Una amplia variedad de pacientes con microtia (15 a 60 %) presenta anomalias
adicionales. Entre 5 millones de nacidos vivos y no vivos, se identificaron 818 casos con
al menos una anomalia congénita importante asociada; estos hallazgos forman la base
para definir sindromes especificos. Las anomalias congénitas mas frecuentes asociadas



a la microtia son paladar hendido (12,8 %), labio y paladar hendido (11,5 %),
anoftalmia/microftalmia (11,5 %), asimetria facial (10,6 %), macrostomia (6,4 %),
polidactilia preaxial (2,2%), holoprosencefalia (2,2%) y dermoides epibulbares (1,7%)
)18=

Los sindromes mas comunes asociados con la microtia son el espectro
oculoauriculovertebral (OAVS), el sindrome de Goldenhar (GS)/microsomia
hemifacial/microsomia craneofacial (MCF), sindrome de Treacher Collins, Nager,
DiGeorge o delecion 22q, sindrome de Townes-Brock (TBS) y sindrome branqui oto-rena.
(BOR).(17)

Espectro oculoauriculovertebral (OAVS)

El OAVS es el sindrome asociado a la microtia mas extensamente estudiado, el cual es
un trastorno heterogéneo complejo que involucra los derivados del primer y segundo arco
branquial. EI OAVS es amplio, con anomalias que incluyen asimetria facial resultante de
hipoplasia maxilar y/o mandibular, marcas preauriculares o faciales; malformaciones del
oido tales como microtia, anotia o atresia aural; y pérdida de audicion. En una poblacion
turca con GS, la microtia estaba presente en el 52 % de los pacientes. El cuarenta por
ciento de los pacientes con OAVS muestran una fuerte expresion alélica de BAPX1, un
gen que pertenece a la familia de factores de transcripcion NK-2 y juega un papel esencial
en el desarrollo craneofacial, las anomalias de BAPX1 estan presentes en los fibroblastos
de los pacientes, lo que sugiere que la desregulacién epigenética de BAPX1 juega un
papel importante en este sindrome. (18)

Sindrome de Goldenhar (SG) /Microsomia hemifacial/Microsomia craneofacial (MCF)

La MCF es una condicion congénita caracterizada por hipoplasia asimétrica de las
estructuras craneofaciales, que mas comunmente incluyen la mandibula y el oido. Se han
identificado mutaciones heterocigotas en el gen EFTUDZ2 en un subgrupo de pacientes
con disostosis mandibulofacial con microcefalia que se superpone con MCF. Se encontro
un vinculo sugestivo con una region en el cromosoma 14932 mediante un analisis de
vinculos del genoma completo en dos familias con caracteristicas de MCF. El gen
candidato mas interesante en la regién vinculada fue GSC.(19)

Sindrome de Treacher Collins

El sindrome de Treacher Collins es un trastorno autosémico dominante que se presenta
fenotipicamente con huesos faciales hipoplasicos, microtia, micrognatia, paladar hendido
y anomalias auditivas.64 81 Se han identificado mutaciones en el gen TCOF1 como la
causa del sindrome de Treacher Collins en hasta el 78% de pacientes. TCOF1 codifica
una proteina llamada melaza, que juega un papel activo en el desarrollo embrionario
temprano en las estructuras que se convierten en huesos y otros tejidos de la cara.(20)



Sindrome de Nager

El sindrome de Nager se presenta con micrognatia, defectos del oido externo, estenosis
del canal auditivo externo, pérdida auditiva conductiva bilateral, paladar hendido, fisuras
palpebrales inclinadas hacia abajo, puente nasal alto, pulgares hipoplasicos o ausentes
y defectos variables en los dedos de los pies y las extremidades inferiores. La mayoria
de los casos del sindrome de Nager son esporadicos, aunque se han descrito casos tanto
familiares autosémicos recesivos como dominantes.(21)

Sindrome de DiGeorge

El sindrome de DiGeorge es una de las presentaciones mas comunes de microdelecion
asociada con el sindrome de delecién 22.q11.2. (22)En la mayoria de los casos, la
deleciéon elimina 3 mbp de ADN que codifica aproximadamente 30 genes.
Especificamente, se elimina el gen TBX1 humano, que es necesario para el desarrollo
del oido y se expresa en multiples tejidos durante la embriogénesis. Las caracteristicas
del sindrome de DiGeorge incluyen oido anomalias auditivas, anomalias craneofaciales,
hipoplasia del timo y de las glandulas paratiroides y malformaciones cardiacas. Las orejas
suelen ser de implantacion baja, pequefias y con un plegado anormal del pabellon
auricular.(23)

Sindrome de Townes-Brock (STB)

El STB es un sindrome autosémico dominante raro con una combinacion de anomalias
anales, renales, de las extremidades y del oido. STB es causado por mutaciones en el
gen SALL1 en el cromosoma 169.4; TBS y SG tienen un nuamero significativo de
caracteristicas superpuestas, que incluyen defectos del primer y segundo arco y defectos
preaxiales de las extremidades superiores. Las similitudes fenotipicas entre STB y SG
sugieren que pueden tener una etiologia genética comuan.(24)

Sindrome branguio-oto-renal (BOR)

El sindrome branquiético (SBO) es un trastorno del desarrollo autosémico dominante
caracterizado por quistes en la hendidura branquial, anomalias auriculares o del canal
auditivo externo, fosas preauriculares y pérdida de la audicién. El sindrome de BOR se
diagnostica cuando el SBO se acomparia de malformaciones adicionales del rifién o del
tracto urinario. Se ha demostrado que las mutaciones en SIX1 y EYA1 causan SBO,
mientras que las mutaciones en SIX5 y EYA1 pueden causar el sindrome de BOR. Ambos
estan asociados con microtia, entre varios otros defectos craneofaciales.(25)(26)

Se han mapeado cuatro loci genéticos para BOS/BOR4: BOR1, BOR2, BOS2, y BOS3.
A excepcion de BOS2, se han identificado los genes correspondientes. EYAL fue el
primer gen identificado para el sindrome BOR en el locus BOR1 y se encuentra en
aproximadamente el 40 % de los casos. (19)



H. Patologias asociadas

Hipoacusia

El desarrollo embriolégico implica que la microtia suele ir acompafada de una patologia
del oido medio. En la microtia clasica, suele haber atresia del conducto auditivo y
trastornos osiculares auditivos - sindrome de Konigsmark (microtia, atresia del conducto
auditivo externo e hipoacusia conductiva).(27) (28)

Las deformidades del oido medio pueden ir desde un canal estrecho y un trastorno
osicular auditivo menor hasta huesecillos auditivos hipoplasicos fusionados y mala
aireacion del hueso mastoides. Hay que tener en cuenta que, dado que los pacientes con
atresia tienen conductos auditivos como todos los demés, pueden provocar inflamacion
del oido medio (otitis media) aunque no tengan conducto auditivo externo. Por lo tanto, si
no se puede confirmar este diagnostico mediante otoscopia, en caso de sospecha de
otitis media en el oido deformado, es razonable prescribir antibitticos.(29)

Patologia de la region maxilofacial

Dado que el pabellon auricular se desarrolla a partir de los tejidos de los arcos
branquiales, no es sorprendente que un gran porcentaje de pacientes con microtia
presenten componentes faciales deficientes que se originan a partir de estos elementos
embrionarios. La manifestacion como una mitad reducida de la cara, afeccion conocida
como microsomia hemifacial, es basicamente un subdesarrollo de los maxilares y los
tejidos blandos suprayacentes. La manifestacién genética grado Ill mas completa de esta
afeccion incluye defectos del oido externo y medio, hipoplasia del maxilar superior e
inferior, huesos malar y temporal, macrostoma y hendiduras faciales laterales, paralisis
del nervio facial, atrofia de los musculos faciales y parotideos, incluso los musculos
palatinos pueden estar debilitados en el lado implicado.(30)

Rifiones vy tracto urinario

Las anomalias del tracto urogenital aumentan en presencia de deformidades auriculares,
especialmente cuando el paciente padece otras manifestaciones de subdesarrollo facial.
Algunos pacientes pueden presentar subdesarrollo de los genitales (hipospadias,
agenesia de los genitales femeninos), diversos trastornos renales (rifidn en herradura,
agenesia renal unilateral, colocacion pélvica del rifién, etc.). Sin embargo, estas
anomalias no causan anomalias potencialmente mortales de los 6rganos genitourinarios.
El analisis de orina rutinario puede revelar hematuria latente o proteinuria, pero lo mas
frecuente es que no muestre nada. En las infecciones urinarias recurrentes en pacientes
con microtia, la investigacion de la funcién renal debe comenzar con una ecografia renal
antes de utilizar técnicas mas invasivas para detectar patologia. Debido a la mayor
incidencia de enfermedades del tracto genitourinario en pacientes con microtia, es
aconsejable realizar exdmenes peridédicos con ecografia.(31)

Columna cervical (cuello)

Las anomalias de la columna cervical son mas frecuentes en pacientes con microtia
cuando existen los denominados defectos de la linea media, como trastornos cardiacos
o renales o labio leporino y paladar hendido. Dado que los sintomas neurol6gicos
asociados son poco frecuentes, la incidencia de estas anomalias es bastante baja en los
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pacientes con microtia. El sindrome de Goldenhar (displasia oculoauriculovertebral) es
una afeccidén en la que se combina un defecto auricular con la presencia de un quiste
dermoide del ojo y suele haber una anomalia de la columna cervical. Si se observa que
un paciente con microtia tiene un dermoide en el o0jo o restriccion del movimiento del
cuello, debe investigarse la funcion renal y evaluarse la columna cervical.(12)

Diagnéstico y examen fisico

El Diagnostico se realiza apenas nace el recién nacido debido a que se sabe que
aproximadamente el 20-60 % de los pacientes con microtia congénita tienen anomalias
asociadas o un sindrome identificable, los pacientes con microtia deben ser examinados
en busca de otras caracteristicas dismorficas. los médicos deben realizar un historial
completo que incluya infecciones de oido, hitos del habla y el lenguaje, y antecedentes
familiares de pérdida auditiva y anomalias del oido.

Examen fisico: se debe realizar un examen fisico completo del bebé en busca de
hallazgos sindrémicos asociados. También es fundamental vigilar el medio el estado del
oido en el oido tipicamente formado para garantizar que se mantenga una audicion
Optima para el oido con mejor audicion.(28)

Evaluacion de la audicion: cuando los bebés presentan microtia y atresia aural, los oidos
afectados generalmente no pasaran la prueba de deteccidon de audicidon para recién
nacidos (NHS). Independientemente de los resultados del NHS, estos bebés deben ser
derivados directamente a un audidlogo para someterse a una prueba de respuesta
auditiva del tronco encefalico de diagndstico ambulatorio. EI examen de audicion para
recién nacidos es obligatorio Independiente de la presencia o ausencia de un conducto
auditivo externo, el bebé con microtia o con una malformacién auricular grave debe ser
remitido a un audidlogo pediatrico.(12)

. Tratamiento

Los objetivos del tratamiento son la eliminacion de un defecto cosmético, la mejora de la
funcion auditiva y la prevencion de complicaciones. El método principal de su logro es
quirargico. La eleccién de la intervencion quirdrgica depende de la gravedad de la
microtia, el grado de desarrollo del canal auditivo y la displasia concomitante de las
estructuras 6seas regionales. En el tratamiento de pacientes con malformaciones
congénitas del oido externo y medio, se pueden distinguir dos areas principales: mejora
de la audicion su correccion estética y a su vez la parte psicologica sera de gran ayuda
para estos pacientes. (32) (31).

Tipos de operaciones de restauracion auditiva:

Implantaciéon de audifonos

Si la restauracion auditiva natural no es posible, el médico utiliza un implante especial
con fijacion 6sea. El implante es un procesador de sonido de alto rendimiento unido a una
placa de titanio. Se coloca detras de la oreja afectada, integrandose con el hueso del
craneo. Este implante no se implanta en nifios menores de 5 afios, sin embargo, antes
del inicio de la edad operable, el dispositivo puede sujetarse a la cabeza con un vendaje
elastico suave.(30)



Atresioplastia

Esta operacion esta indicada para el tratamiento de la microtia asociada a la atresia y
tiene como objetivo restaurar la audicién normal abriendo y moldeando el canal auditivo.
Un procedimiento quirdrgico bastante complejo realizado por un otélogo. Para el
tratamiento de anomalias congénitas de la oreja, por regla general, se utiliza la otoplastia
reconstructiva, diseflada para corregir defectos en el subdesarrollo de la auricula o las
consecuencias de su lesion, hasta la restauracion por ausencia total o después de la
amputacioén. Las tecnologias modernas de otoplastia reconstructiva permiten restaurar
completamente el oido externo.(29)

Reconstruccidn con injerto de costilla - Reconstruccién autdloga

Este procedimiento es el crecimiento de la oreja a partir de los propios tejidos del
paciente. Para ello, el cirujano extrae fragmentos de la oreja del cartilago costal,
produciendo un injerto completo, que luego se cubre con un colgajo de piel. La oreja,
hecha de los propios tejidos del nifio, esta viva y crece con el nifio, permaneciendo como
una parte natural del cuerpo. Este tipo de operacion no se realiza en nifios menores de 6
afos; esto se debe a una cantidad insuficiente de cartilago costal. Sin embargo, algunos
cirujanos mas experimentados pueden abordar este problema individualmente. Una
ventaja de la reconstruccion cartilaginosa es la amplia base de conocimientos que se ha
acumulado debido al amplio uso de este método en todo el mundo. La oreja reconstruida
tiene sensacion y vascularidad en comparacion con una oreja aloplastica.(33)

La reconstruccién de cartilago permite crear una oreja oreja individualizada, que es
tallada por el cirujano, para crear simetria con la oreja opuesta. Esto es ideal para
diversas formas de microtia, en particular los grados de microtia en los que parte parte
de la oreja remanente puede salvarse, y parte del defecto, como en la microtia de grado
Il. La escultura del cartilago costal es un arte verdaderamente quirdrgico y una tarea
técnicamente dificil, asociada también al modelado de cierta similitud con la oreja
opuesta. También hay que tener en cuenta que, a pesar de que al nifio tras la extraccion
del cartilago costal le queda una cicatriz en la zona del torax, el uso de tejidos propios en
la reconstruccion de la oreja se considera el estandar de oro.(34)

Proétesis de oreja (oido atrtificial)

En algunos casos, si la reconstruccion no es posible, se utilizan prétesis. Las dentaduras
postizas estan hechas de silicona suave y duradera. La impresion para la reproduccién
se toma de la segunda oreja y se pinta a mano para que coincida lo mas posible con el
tono de piel del paciente. Las protesis se unen con pegamento especial, clips o imanes,
asi como por osteointegraciéon: unién a placas de titanio implantadas en el hueso en el
lugar natural de la oreja. Restricciones de edad para la osteointegraciéon: a partir de 4
afos. Los huesos del craneo del nifio deben ser lo suficientemente fuertes para la
operacion.(12)
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J. Epidemiologia

La prevalencia de los nacimientos es muy variable entre algunos paises que oscilan entre
0.8 a 17.5 por 10.000 nacidos vivos. Pero se ha observado variacion de prevalencias
entre ecuatorianos, colombianos, bolivianos, chilenos y fineses en un rango que oscilan
entre 0,3 a 4 por cada 10.000 naciemientos (34).

El oido pequefio o malformado tiende a ocurrir con una incidencia de 1 a 10 por cada
10.000 nacimientos al afio y a su vez en muchas ocasiones se encuentra asociado con
sindromes en la mayoria de los casos ocurre de forma aislada y unilateral, siendo el lado
derecho el méas afectado y en nifios tiene una tasa mas alta que en nifias, en sus grupos
étnicos ocurre en los hispanos, asiaticos y andinos. Y en estas ocasiones se acompafa
de la atresia en un 75% de los casos (35).

La mayoria de los casos esta condicion es una mutacion sin causa identificable se sabe
gue microtia tiene desencadenantes tanto genéticos como teratdgenos, el teratégeno
gue se asocia a esta causa es la isotretinoina, datos mas recientes se comprueban que
el consumo de alcohol en el embarazo y el uso de metanfetamina aumenta los casos de
microtia. La base genética es poco conocida, pero se ha identificado que tiene una base
hereditaria que es el sindrome de treacher Collins (TCS) siendo un patrén de herencia
autosémico dominante (11).

DISCUSION

Datos de investigaciones en Gales; han determinado una prevalencia de microtia de 1.11
por cada 10.000 recién nacidos entre los afios 1998 y 2007; sin embargo, en el periodo
2000-2018, dicho valor se incrementd a 2.13 por cada 10.000 nacimientos. La tasa de
deteccidn mas precisa de mas del doble del nUmero de diagndsticos de microtia en este
estudio se basdé en el uso de enlaces de datos para permitir la recuperacion de
informacion de una combinacién de datos de pacientes hospitalizados y ambulatorios de
atencion secundaria, ademas de registros de médicos de atencion primaria. Aunque la
incidencia general es comparable a los estudios epidemiolégicos de poblaciones
predominantemente caucasicas en California, EE. UU. (2.2 por 10,000 nacimientos) y
Suecia (2.4 por 10,000 nacimientos), es significativamente mas alta que las tasas
publicadas para Inglaterra (0-0,7 por 10,000 nacimientos) y de Europa occidental en su
conjunto (0,88 por 10,000 nacimientos). La proporcion de sexos en dicha cohorte (64%
hombres: 36% mujeres) esta en linea con los datos europeos contemporaneos de
estudios fineses y alemanes, ademas de poblaciones étnicas heterogéneas en Japon,
Estados Unidos, Venezuela y México.(36)(37)(38)

Sin embargo, en la Tabla 1 se observa una compilacion de informaciéon sobre la
prevalencia de microtia a través de mas de 90 programas a nivel mundial de vigilancia en
enfermedades congénitas en Europa, América, China, Australia, EAU y Japon, donde se
observa una prevalencia mas alta en los programas de vigilancia basados en el hospital
y en la verificacion activa, lo que probablemente explica una proporcion de las diferencias
en la prevalencia. Es importante sefalar que tres de los ocho programas basados en
hospitales estdn en América del Sur y Central, y la poblacién hispana tiene una
prevalencia aparentemente mas alta de microtia. Ademas, la microtia es una anomalia
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externa, facilmente reconocible en el examen fisico posterior al parto; sin embargo, la
forma menos grave de microtia es dificil de definir y el término puede usarse con una
variabilidad considerable en entornos clinicos y en registros médicos. Esto podria dar
lugar a una notificacién excesiva o insuficiente de la microtia, lo que daria lugar a una
exageracion de la variacion geogréfica en la prevalencia. (36)

TABLA 1: Prevalencia (por 10.000 Nacimientos) y Razén de Prevalencia de Microtia por
Principales Caracteristicas Metodoldgicas del Programa de Vigilancia

No. of No. of Prevalence Prevalence
programs cases (per 10,000 births) ratio 95% CI

Coverage

Population-based 58 5089 1.68 1.00 Referent

Hospital-based 8 3828 297 1.77 1.70-1.85
ETOPFA®

Reported 34 3975 1.84 1.00 Referent

Not reported 25 3141 1.74 0.95 0.90-0.99
Type of surveillance system”

Active 11 1902 248 1.00 Referent

Passive 13 630 0.94 0.38 0.35-0.41

Fuente: Luquetti, D.V., Leoncini, E. and Mastroiacovo, P. (2011)

Por otra parte, desde el punto de vista antropoldgico, varios estudios hacen énfasis en
gue la variabilidad por regiones o paises, la incidencia y manejo clinico de microtia es
independiente de la influencia de la privacion socioeconomica y, dada la homogeneidad
de la poblacion, es poco probable que esté relacionada con el origen étnico.(8)(12)

CONCLUSIONES

En términos generales, desde el punto de vista de analisis gendmico, el proceso de
formacion del oido externo implica el uso de varios mecanismos moleculares, asi como
genes reguladores y proteinas que son fundamentales para un exitoso proceso formativo.
Por tal razén, es imperativo profundizar en los parametros de investigacion no solamente
en el ambito socio-epidemiolégico para determinar causales antropoldgicas, sino en el
campo de la medicina molecular y traslacional para que el diagnostico, tratamiento y
correccion de esta anomalia congénita tenga un correcto mapeo, causales genéticas y
un adecuado conocimiento del comportamiento de esta patologia en el Ecuador

Los mecanismos genéticos y celulares que asocian a la morfogénesis normal del oido
externo no estdn comprendidas por completo. Un mayor entendimiento de los
mecanismos y procesos moleculares del desarrollo normal del oido contribuira a dilucidar
el desarrollo anormal del oido que da como resultado microtia y otras anomalias del oido.

Este estudio, es la primera etapa para el diagnostico y trabajos futuros en cuanto al
conocimiento, epidemiologia y manejo clinico de la microtia en el Ecuador. Si bien es
cierto, que no se presentan datos concretos en el pais acerca de esta anomalia
congénita, se ha verificado en consultas o intervenciones meédicas, que muchos
profesionales de la salud desconocen acerca de la etiologia, manejo y distribucién de
esta patologia en los recién nacidos. Por tal motivo es fundamental que este sea el primer
paso para una socializacion y actualizacion médica sobre este caso.
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Aunque se han identificado muchas causas genéticas de la microtia, con el desarrollo de
modelos animales que previsiblemente dan como resultado microtia aislada, todavia no
se llega a comprender los procesos anormales lo suficientemente bien como para
controlarlos. El trabajo futuro debe centrarse en estrategias de tratamiento para la
microtia en modelos animales que eventualmente puedan traducirse a humanos ligados
a los procesos genéticos de control de expresion de genes y factores de transcripcion
molecular.
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