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Resumen

El Espectro Oculo Auriculo Vertebral corresponde a un desorden heterogéneo y complejo que afecta
el desarrollo de estructuras derivadas del primer y segundo arco branquial. Presenta un compromiso
variable del macizo maxilofacial, condicionando el tratamiento de cada paciente a su expresion fenotipica.
El objetivo de esta revision de tema es describir las diversas caracteristicas de este espectro. Para ello
se realizd un analisis de la literatura cientifica con el fin de entregar una referencia actualizada sobre las
principales manifestaciones clinicas, su diagnostico, examenes complementarios utilizados y posibles
diagnosticos diferenciales. Dada su gran variabilidad, es de vital importancia que sea conocido no solo
por el odontodlogo, sino también por los equipos de salud, posibilitando la entrega de un diagnostico
oportuno a temprana edad y un manejo adecuado de las diferentes alteraciones que pueden presentar.
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Abstract

The Oculo Auriculo Vertebral spectrum corresponds to a heterogeneous and complex disorder that
affects the development of structures derived from the first and second branchial arch. It has a variable
commitment of maxillofacial structures , conditioning treatment for each patient to their phenotypic ex-
pression. The objective of this review article it’s to describe various features of this spectrum . A scientific
literature analysis was done with the aim of delivering an up to date reference regarding the main clini-
cal manifestations, diagnosis, complementary exams used and possible differential diagnosis. Given its
variable expression is that it becomes important to be known not only by the dentist, but also by health
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teams, allowing the delivery of timely early diagnosis and proper management of the different alterations

that may present.
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Introduccién

El Espectro Oculo-Auriculo-Vertebral (OAVS por
sus siglas en inglés) corresponde a una malfor-
macion congeénita con alteraciones de estructu-
ras desarrolladas a partir del primer y segundo
arco branquial. Por ser una anomalia en espectro,
sus presentaciones clinicas varian de acuerdo a
la severidad de cada paciente, lo que ha llevado
también a que existan diversos nombres segln
las estructuras comprometidas como Microsomia
Hemifacial (MHF), Sindrome de Goldenhar, Displa-
sia Oculo-Auriculo-Vertebral, Sindrome del primer
arco, Sindrome del primer y segundo arco bran-
quial, entre otros, siendo las dos primeras descritas
en forma autonoma. La Microsomia Hemifacial fue
definida como una condicion que afecta el desa-
rrollo primario mandibular, bucal y auditivo (1);
mientras que el Sindrome de Goldenhar fue descri-
to como una variante, donde se suman alteracio-
nes vertebrales y dermoides epibulbares (2).

Existen diferentes teorfas respecto a su etiologia,
desde los diferentes grados de hemorragia de la
arteria estapedial durante el desarrollo embrionario
(3), alteracion en la migracion de las células
de la cresta neural (4), alteraciones genéticas
autosomicas dominantes (5) o incluso variantes
cromosomicas (6).

Epidemiologia

La incidencia ha sido reportada en un amplio
rango, debido a la variabilidad de su expresion,

subestimando los casos leves y maldiagnosticando
casos mas severos en donde hay compromiso
de estructuras extracraneales (7). Si bien los
reportes van desde 1/3500(8) hasta 1/22550 (9); Ia
estimacion mas utilizada es la reportada por Grabb
de1/5600(10). Se estima que los hombres son mas
afectados que las mujeres en un rango de 3:2; vy
que el lado derecho se encuentra comprometido
mas que el izquierdo en la misma proporcion (1).

Manifestaciones Clinicas

Por ser una anomalia en espectro, hay una amplia
variedad de manifestaciones clinicas, las que en
gran medida comprometen estructuras del primer
y segundo arco branquial, o que no implica la
ausencia de alteraciones extracraneales. Las
principales alteraciones se encuentran a nivel de
mandibula (cuerpo, rama y ATM), orbita, auricular,
nervioso y de tejidos blandos.

Orbita y alteraciones oculares

La Microftalmia (Figura 1A) y la alteracion de la
posicion de la orbita o Distopia Orbitaria (Figura 1B)
son las alteraciones mas comun en estos pacientes.
También es frecuente encontrar Blefaroptosis
(1), Anoftalmia o Dermoides Epibulbares, vya
sean unilateral o bilaterales (11), estos Ultimos
caracteristicos en el Sindrome de Goldenhar. Otros
hallazgos frecuentes son coloboma del parpado
superior, del iris, coroideo o de retina. (Figura 1B,
flecha) (12). Es comln que se presenten varias de
estas alteraciones a la vez.
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Mandibula y Articulacion Témporo Mandibular
(ATM)

El desarrollo asimétrico por hipoplasia de la
mandibula es una de las principales caracteristicas
descritas, que en su mayorfia es unilateral, con
un 10% a un 33% de compromiso bilateral (1,
10), presentando un lado mas afectado. El grado
de compromiso mandibular va desde una leve
disminucion del tamafo del cuerpo o rama
mandibular (Figura 2A) hasta la ausencia de rama,
condilo, coronoides y cavidad glenoidea del lado
afectado (Figura 2B). La ATM puede estar presente
pero alterada en ubicacion y/o en sus componentes
o simplemente puede estar ausente o anquilosada.
El disco articular del lado afectado puede presentar
alteraciones de acuerdo al individuo, pero no se
condice con el grado de hipoplasia mandibular
(13). Existe una desviacion del mentéon y de la linea
media dentaria hacia el lado afectado, el cual se
mantiene durante la dinamica mandibular.

Nervios Faciales

Lo mas frecuente de encontrar es el compromi-
so del Nervio Facial, mientras que en casos mas
severos puede haber compromiso de los nervios
Trigémino e Hipogloso. Esto se manifiesta princi-
palmente a través de paralisis facial en relacion a la
magnitud del defecto del oido, pero también puede
haber Anestesia Trigeminal o elevacion asimétrica
muscular, desviandose hacia el lado afectado.

Pabellon Auricular

Es posible encontrar desde una leve microtia con
presencia de todas las estructuras hasta Anotia,
con una moderada correlacion de la deformidad
facial (Figura 3) (14). Hay malposicion del pabellon
auricular e incluso pérdida de la Audicion. También
es comUn encontrar tags preauriculares de piel y
cartilago, atresia del meato externo y anomalias
del oido medio e interno (12).

Tejidos Blandos

Puede haber deficiencia de tejido blando facial
0 tejido celular subcutdneo incluso sobre tejido
6seo normal, remarcando la asimetria facial (14).
(Figura 4), macrostomia, hendiduras faciales (15),
presencia de dermoides epibulbares, hipoplasia
de mdusculos masticatorios (principalmente el
pterigoideo lateral)(16) e insuficiencia velofaringea
(17).

Extracraneales

Un estudio realizado por Horgan y Cols. repor-
to la presencia de anomalias extracraneales en
pacientes con MHF, encontrando alteraciones
a nivel Renal (Ausencia de Rifon, Doble uréter),
Pulmonar, Cardiaco (Defectos del Septo Ventricu-
lar, Anomalias del Arco Adrtico), Gastrointestinal
(Atresia Duodenal (18)), Esqueletal (Alteraciones
Vertebrales como occipitalizacion del atlas, sinos-
tosis, fusion de vértebras) y en el Sistema Nervioso
Central (Malformaciones Cerebrales, Microcefalia,
Hidrocefalia) (19).

A su vez, se han reportado otras alteraciones en
estos pacientes, como una mayor prevalencia de
ronquidos y trastornos del suefo (20); mientras
que a nivel psicosocial se ha encontrado una menor
aceptacion de los pares y competencias sociales
pobres (21).

Bucodental y Maxilofacial

La hipoplasia mandibular conlleva a una falta
de desarrollo del maxilar, ubicandose ambos
en una posicion mas posterior (22). Presencia
de Maloclusiones (Mordida Cruzada en el lado
afectado, apifamiento), agenesias (23), hipoplasias
Dentales (24) y retraso en la erupcion dentaria (25).
Hay una inclinacion del plano oclusal hacia arriba
en direccion al lado afectado (Figura 5A), menor
altura alveolar y desviacion de la linea media y
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mandibular hacia el lado afectado (Figura 5). Se
puede observar en un 65% de los pacientes algin
grado de asimetria facial, la cual puede no ser
evidente en un inicio, pero que se acentla durante
el crecimiento. (1)

Diagnostico

El diagnostico de OAVS es clinico, y la participa-
cion de un equipo transdisciplinario es esencial
debido al amplio rango de alteraciones y la diver-
sidad de anomalias entre cada paciente (26). Por
ello, es importante realizar un examen exhaus-
tivo a temprana edad apoyado en examenes
complementarios que permitan la evaluacion del
compromiso de estructuras como su severidad.

* Radiografia panoramica: Andlisis  Inicial.
Permite una vision general de las estructuras
6seas mandibulares y maxilares, asi como la
relacion de las piezas dentarias en el macizo
manxilofacial y una evaluacion del lado afectado
con su contralateral (Figura 6A).

» Telerradiografia de perfil: Permite observar
la relacion entre el maxilar y la mandibula,
asi como de éstos con el craneo. También se
puede analizar el perfil del paciente.

» Radiografia Cefalica Postero-Anterior: Permite
observar principalmente las asimetrias y desvia-
cion mandibular, sin determinar las estructuras
que la causan ni su grado de compensacion
(Figura 6B).

* Tomografla Computarizada: Permite explo-
raciones en 3D. Se prefiere en casos mas
severos, debido a que la fiabilidad de la Radio-
grafia convencional disminuye al aumentar
el compromiso de estructuras. (27). Tiene la
ventaja de permitir girar las imagenes, obte-
niendo una vision desde distintos angulos (28)
(Figura 6 C).

* Examen de Modelos: Permite planificar el
tratamiento en pacientes con alteracion del
crecimiento facial, evaluando la oclusion denta-
ria en los tres sentidos del espacio (Figura 6D).

* Estereolitografia: Indicada en pacientes
complejos con el fin de planificar el tratamien-
to, cirugias y aparatos intraorales para osteo-
distraccion (Figura 6E)

e Ultrasonido: Durante el embarazo se pueden
observar a través del ultrasonido 2D y 3D alte-
raciones como tags preauriculares, microftal-
mia vy fisura palatina, las que en su conjunto
permite acercarnos a un diagnéstico temprano
(29).

Diagnostico Diferencial

Debido a que el Espectro Oculo Auriculo Vertebral
es altamente variable fenotipicamente y causal-
mente heterogéneo; es necesario realizar un diag-
nostico diferencial con otros sindromes, siendo los
principales a contrastar:

e Sindrome Treacher Collins: Corresponde a
un desorden del desarrollo facial de origen
autosomico dominante, el cual se origina por
defectos en la formacion de las células de la
cresta neural. (30) Las principales caracteristi-
cas de este sindrome se presentan de manera
bilateral simétrica y son displasia o ausencia
de la region orbito malar, defectos en la arti-
culacion temporomandibular (ATM) y/o ramas
mandibulares y condilos hipoplasicos, fisuras
palpebrales con inclinacion antimongoloide,
retromicrognatia con mordida abierta anterior
severa y maloclusion clase Il esqueletal, nariz
desproporcionadamente grande y en forma de
pico, hipoplasia maxilar anormal o ausencia de
los musculos de la masticacion (particularmen-
te pterigoideos y maseteros), osiculo defectuo-
sos, hipoacusia conductiva, coloboma oftalmica
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(31), alteraciones en el tamano, forma, y posi-
cion de las orejas externas, posibles problemas
del desarrollo del cerebro como microcefalia y
deficiencia intelectual y psicomotora (32).

» Disostosis acrofacial preaxial o Sindrome
de Nager: Pertenece a un desorden del
primer y segundo arco branquial, con causa
desconocida, se han postulado la acciéon de
distintos genes tanto de herencia recesiva
como dominante. Las caracteristicas tipicas
de este sindrome incluyen fisuras palpebrales
inclinadas hacia abajo, aplanamiento malar,
malformaciones del oido externo, falta de
musculatura periorbicular impidiendo el cierre
bucal, anomalias en la mano como pequefios
pulgares vy, en algunos casos, defectos de
reduccion de extremidades superiores (33-35).

e Sindrome de Miller o Disostosis acrofacial
postaxial:  Las anomalias craneofaciales
son similares a los pacientes con Treacher
Collins. Los defectos en las extremidades
predominantemente implican el rayo postaxial,
con una amplia gama de gravedad, y en
menor medida el rayo preaxial. Las principales
caracteristicas que presenta son hipoplasia
malar, micrognatia, colobomas, aplasia medial
de las pestafias del parpado inferior, paladar
con fisura, orejas ahuecadas vy deficiencia de
rayo cubital (36).

e Sindromede CHARGE: Sunombre corresponde
a una nemotecnia en inglés CHARGE
(Coloboma, Heart defects, choanal Atresia,
Retarded growth and development, Genital
abnormalities, and Ear anomalies), la cual es
de origen heterogéneo. La gran mayoria de las
caracteristicas de la enfermedad se muestran
en el periodo prenatal, mientras que algunos

problemas debido a la carga como retraso en
el crecimiento o retraso pueden ser adquiridas
en el periodo postnatal como resultado de la
enfermedad. Las principales caracteristicas
del sindrome son coloboma ocular, atresia
0 estenosis de coanas, disfuncion del nervio
craneal y anomalias del oido caracteristico.
Otros signos en menor medida son facies
CHARGE caracteristica, paladar fisurado,
malformaciones  cardiovasculares,  fistula
traqueoesofagica, hipoplasia genital, retraso
en el desarrollo y deficiencia de crecimiento
(37, 38).

e Sindrome de Townes-Brocks: Sindrome de
baja incidencia, con transmision hereditaria
autosomica dominante. Los principales signos
que caracterizan este sindrome, los cuales
pueden estar en mayor o menor medida,
corresponden a anomalias de las orejas
con sordera neurosensorial o hipoacusia,
polidactilia preaxial (radial), pulgar trifalangico
u otra anomalia del pulgar, ano imperforado
0 malposicion anal y malformaciones reno-
urinarias (39, 40).

Conclusién

La variable expresion de caracteristicas observadas
en pacientes con Espectro Oculo Auriculo
Vertebral dificulta notablemente su diagnostico,
especialmente en casos leves y severos. Esto
explica tan amplio rango de incidencia a nivel
mundial, ya que en Chile no existe una incidencia
estimada. Su expresion en el macizo maxilofacial
no solo es resorte de la odontologia, sino que
también de distintas areas de la salud, por lo que
el conocimiento por parte de los equipos de salud
puede ayudar a una pesquisa temprana y un
tratamiento oportuno.
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Figura 2. Imagenologia 3D pacientes con MHF.

Figura 3. Paciente con Microsomia Hemifacial Izquierda,
comparacion del pabelldn auricular entre lado afectado y no afectado.

Figura 4. Diferentes grados de asimetria facial de pacientes con MHF y Sindrome de Goldenhar. Imagen A,
Sindrome de Goldenhar. Imagen B, Microsomia Hemifacial Tipo I. Imagen C, Microsomia Hemifacial Tipo .
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Figura 6. Examenes complementarios utilizados en el diagnéstico y tratamiento de pacientes
con manifestacion del espectro 6culo auriculo vertebral.
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