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Resumen. La microtia es una malformacién congénita caracterizada
por ausencia total o parcial del pabellon auricular o partes del mismo, que
varia desde una oreja pequenfia, hasta la ausencia total de la misma {anotia)
y puede acompanarse o no de ausencia de! conducto auditivo externo. Su
frecuencia oscila mundialmente entre 0,4 y 5,5 por 10.000. En el presentie
trabajo se realiza la caracterizacién clinica epidemiolégica de este defecto,
en una muestra de 97.759 recién nacidos vivos, procedentes del Hospital
Universitario Ruiz y Paez de Ciudad Bolivar, entre Abril 1978 y Diciembre
1994. Se registré un total de 3.636 malformados y entre ellos se identifica-
ron 38 pacientes con microtia. La frecuencia global fue 3,8 por 10.000 na-
cimientos. En el 47,4% de los pacientes la microtia se encontré de forma
aislada y en el 52,6% asociada a otras malformaciones. E1 63% de los afec-
tados fueron de sexo masculino. La forma unilateral se presenté en 81,5%,
siendo el lado derecho mas frecuentemente afectado. Se encontré una ten-
dencia estable en la incidencia anual del defecto. La clasificacion clinica
permitié concluir que en los casos de microtia asociado a otras malforma-
ciones, el 18,4% constituia un defecto de desarrollo de campo, asocidndose
la microtia a hoyuelos y/o apéndices preauriculares; el 7,8% presenté el
espectro fascio-auriculo-vertebral; en 15,7% la microtia formé parte de un
sindrome, 50% de éstos de origen cromosémico y 50% de origen monogéni-
co. En 10,5% de los casos no se pudo establecer alguna etiologia o meca-
nismo patogénico. La frecuencia de la microtia obtenida, muestra valores
intermedios en comparacién con las de otros paises de América Latina.
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Abstract. Microtia is a congenital malformation characterized by total
or partial absence of the whole auricle or any of its components, varying
from a small auricle to the total absence [anotia). There may be associated
atresia of the external auditory meatus. The frequency varies in different
parts of the world between 0.4 and 5.5/10000 newborns.In this paper we
report the clinical and epidemiological characterization of this congenital
malformation in a sample of 97.759 neonates born at the Ruiz y Pdez Hos-
pital in Ciudad Bolivar, Venezuela, between April 1978 and December
1994. A total of 38 patients with microtia were identified. The global fre-
quency was 3.8 per 10000/newborns. In 47.4% of the patients microtia
was an isolated malformation and in 52.6% was associated to other malfor-
mations. Sixty three percent of the affected were males. The unilateral form
was present in 81.5% of the cases, more frequently on the right side. The
annual frequency of the defect was stable over the studied years. The clini-
cal classification of the cases with associated malformations allowed us to
establish that 18.4% of the cases correspond to developmental fields de-
fects, associated to preauricular dimples and/or tags, 7.8% were cases of
the facio-auriculo-vertebral spectrum, and in 15.7% the microtia was part
of a monogenic or chromosomal syndrome. In 10.5% it was not possible to
define any etiological or pathogenic mechanism. The frequency obtained in
this study for microtia shows intermediate values when compared with oth-
ers reports from Latin America.

Recibido: 4-3-97. Aceptado: 8-9-97.

INTRODUCCION

La microtia es un defecto del
desarrolio del pabelléon auricular,
caracterizada por ausencia de par-
tes del mismo, que varia desde una
oreja pequeila, hasta la ausencia to-
tal de la misma {anotia] y puede
acompanarse o no de ausencia del
conducto auditivo externo {1}. Esta
es una de las malformaciones mas
interesantes en lo que respecta a su
distribucién geografica. De acuerdo

con los sistemas de registro de mal-
formaciones congénitas que com-
parten informacién en el Clearing-
house, organizacién independiente
afiliada a la Organizacién Mundial
de la Salud {OMS] vy creada con el
fin de lograr una comunicacién ra-
pida y eficiente entre programas de
vigilancia epidemiolégica a nivel
mundial, la incidencia de la microtia
oscila entre 0,4 y 5,5 por cada
10.000 recién nacidos vivos (RNV)
siendo estas tasas de Dinamarca y
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Sichuan, China respectivamente (2).
Esta malformacién puede presentar-
se en forma aislada como un defecto
anico o asociarse a otras malforma-
clones congénitas. En el 50% de los
casos se presenta aislada (3) y gene-
ralmente de forma esporadica,
transmitiéndose como un caracter
multifactorial o de etiologia desco-
nocida; sin embargo, se han repor-
tado familias en las que ésta se
transmite siguiendo el patron de he-
rencia autosémico, bien sea domi-
nante o recesivo (4). Por el contrario,
en los casos en que este defecto se
encuentra asociado, a menudo tiene
una causa genética o ambiental que
lo explique. Entre las de etiologia ge-
nética pueden mencionarse un nu-
mero importante de sindromes mo-
nogénicos, tales como: el Sindrome
de Treacher-Collins (5), el sindrome
de Nager (6], el Sindrome de Miller
{7}, etc. Y entre las cromosomopa-
tias pueden citarse la trisomia 18 y
la trisomia 13 (5).

Entre las causas ambientales
la microtia se ha reportado como un
signo importante en embriofetopa-
tias bien establecidas, como son las
producidas por acido retinoico (8),
talidomida (9), diabetes materna
{10} y el alcohol (11). Por otra parte
se presenta también asociada a
otros defectos constituyendo espec-
tros de etiologia muy heterogénea,
tal como el espectro éculo-auriculo-
vertebral (12).

La microtia es un defecto relati-
vamente grave que afecta al pacien-
te desde los puntos de vista estético
y funcional, ya que el 90% de los ca-
s0s presenta un compromiso impor-

tante de la audicién (13), por lo cual
se requiere un complejo y costoso
tratamiento meédico y quirargico.
Ademas, la etiologia de este defecto
es muy heterogénea y solo se logra
determinar en un escaso numero de
pacientes. Por las razones antes ex-
puestas, consideramos de sumo in-
terés realizar un estudio clinico epi-
demiolégico descriptivo de este de-
fecto, con wvistas a caracterizarlo
desde el punto de vista epidemiol6-
gico en la muestra estudiada y clasi-
ficarlo desde el punto de vista clini-
co en grupos homogéneos que per-
mitan abordar un estudio posterior
de factores de riesgo asociados a
esta malformacién.

MATERIALES Y METODOS

El universo de nuestro estudio
es una poblacion de RNV, proceden-
tes del Hospital Universitario Ruiz y
Paez de Ciudad Bolivar, Venezuela;
nacidos en el periodoe comprendido
entre el 11 de abril de 1978 y el 31
de diciembre de 1994. Este trabajo
fue realizado con datos del Estudio
Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas (ECLAMC],
el cual es un programa de vigilancia
epidemiolégica de malformaciones
congénitas que incluye numerosos
hospitales de paises Latinoamerica-
nos, siendo un estudio de tipo epi-
demiologico descriptivo y analitico,
de base hospitalaria, cuya metodo-
logia ha sido previamente descrita
(14} y que mencionaremos breve-
mente.

Todo recién nacido es clinica-
mente examinadoe por el personal
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del Retén, aquellos que presenten
una o mdas malformaciones congéni-
tas son evaluados por miembros de
la unidad de Genética. Se define
como malformacion a cualquier alte-
raciébn morfolégica, diagnosticada
- mediante un examen clinico antes
del alta hospitalaria. Para todo nifio
malformado y su respectivo control
constituido por el recién nacido del
mismo sexo, nacido inmediatamente
después del malformado, se llena
una ficha con datos que incluyen:

1.- Identificacién del niio,
nombres, domicilio, fecha de naci-
miento, peso, numero de gesta,
sexo, si naci6 vivo, muerto o aborta-
do, presentacion, forma de parto y
gemelaridad.

2.- Descripcion fenotipica deta-
llada de las malformaciones presen-
tes al nacimiento y antes del alta
hospitalaria, realizandose segin las
reglas del manual operativo del
ECLAMC (14).

3.- Factores de exposiciéon ma-
terna durante el embarazo, como lo
son: las enfermedades agudas, in-
munizaciones previas, enfermeda-
des cronicas, factores fisicos, medi-
camentos y metrorragia.

4.- Factores de riesgo familia-
res, entre los cuales se investigan
los grupos sanguineos de los proge-
nitores, asi como la edad, la consan-
guinidad entre ambos, los antece-
dentes familiares de malforinaciones
vy la raza de los ancestros del nifio
{14).

L.a muestra fue obtenida de la
revision de las fichas de los nacidos
vivos malformados registrados en el
ECLAMC Ciudad Bolivar, en los

cuales la microtia debia ajustarse a
la siguiente definicién: defecto del
desarrollo del pabellon auricular ca-
racterizado por ausencia de partes
del mismo, que varia desde una ore-
ja pequenia hasta la ausencia total
de la misma y puede acompanarse o
no de agenesia del conducto auditi-
vo externo.

Se calculé la frecuencia global
del defecto en el periodo de tiempo
estudiado y las frecuencias anuales
con vista a establecer si han existido
modificaciones en las mismas, cons-
truyendo asi la curva de tendencia
de ésta malformaciéon a lo largo del
periodo estudiado, asi como las va-
riaciones temporales.

Se realiz6 la clasificacion clini-
ca de la muestra estudiada, aten-
diendo a los criterios fundamentales
enunciados en el Estudio Colabora-
tivo Espafiol de Malformaciones
Congénitas ([ECEMC]) {15) como se
precisa a continuacion.

Se clasificaron los casos en ais-
lados y polimalformados. Los casos
aislados pueden ser en sentido es-
tricto y las secuencias; definiéndose
los primeros como aquéllos en que
se presenta la microtia como un de-
fecto Ginico no asoclado a ninguna
otra malformacién y las secuencias
como el conjunto de defectos que se
presentan en el mismo paciente y se
producen como consecuencia de un
defecto inicial de donde se derivan
secuencialmente otros defectos.

Los casos polimalformados o
muiltiples son aquéllos en los que
existen dos o mas defectos, o sea,
que la microtia se acompana de
cualquier otra malformacion congé-
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nita. Estos se subdividiran a su vez
en:

a) Defectos de desarrollo de
campo (DDCAJ, los cuales se defi-
nen como el conjunto de defectos
congénitos que se presentan en el
paciente afectando a un mismo
campo o zona de desarrollo, enten-
diéndose como aquella zona donde
las partes que la componen tienen
un desarrollo cronolégicamente con-
trolado y coordinado por estructu-
ras secuencialmente determinadas.

b) Espectros las cuales son pa-
tologias que expresan diferentes
grados de presentacién de un error
comun o similar en la morfogénesis.

c) Sindromes que son un gru-
po de defectos presentes al naci-
miento, que pueden o no estar pato-
logica y etiologicamente relaciona-
dos y que afectan a diferentes siste-
mas, constituyendo cuadros clinicos
muy parecidos entre si.

d) Sin diagnéstico etiopatogé-
nico preciso (SDEP), dentro de los
cuales consideraremos a aquellos
pacientes con dos o mas defectos
presentes al nacimiento y que no se
puedan clasificar dentro de ninguno
de los casos maultiples ya menciona-
dos (14}.

También se establecié la fre-
cuencia del defecto de acuerdo a la
presentacién, lateralidad y sexo.

RESULTADOS

De la muestra total de 97759
RNV se registraron 3636 nacidos vi-
vos malformados, en los cuales se
observaron 38 casos de microtia,
para una frecuencia global de 3,88 x

10.000 RNV. De ellos 18 presenta-
ron microtia aislada (47,37%) y 20
(52,63%) microtia acomparnada o
asociada a otras malformaciones,
siendo la frecuencia de la presenta-
cién aisiada de 1,84 x 10000 RNV
(Tabla I).

De los 18 casos con microtia
aislada, 11 {61,11%) resultaron ser
de sexo masculino y 7 [38,89%) de
sexo femenino. En el grupo de los
polimalformados se observaron 13
(65%]) casos del sexo masculinoy 7
(35%]) de sexo femenino. Las diferen-
cias encontradas no son estadistica-
mente significativas (X2 = 0,889 y
1,8 respectivamente, p > 0,05 en
ambos casos). En el total de casos
con microtia 24 (63,16%) eran de
sexo masculino y 14 (36,84%) de
sexo femenino. Nuevamente la dife-
rencia no es estadisticamente signi-
ficativa (X2 = 2,63, p > 0,05, Ta-
bla I1}.

Al analizar la lateralidad, se en-
cuentra que en los casos aislados, la
forma unilateral estd presente en 17
(94,44%) y la bilateral en 1 caso
{5,66%), siendo la diferencia estadis-
ticamente significativa x2 = 14,22 y
p < 0,005, Tabla III). Dentro de las
unilaterales el lado derecho fue
afectado en 11 casos (64,7%) y el iz-
quierdo en 6 (35,3%), siendo la dife-
rencia estadisticamente no significa-
tiva (X2 = 1,47 p > 0,05, Tabla III).
En los polimalformados la presenta-
cién unilateral se observé en 14 ca-
sos, correspondiendo 7 al lado iz-
quierdo y 7 al lado derecho y bilate-
ral en 6 casos. La diferencia en pre-
sentaciones uni o bilaterales no es
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TABLA I
DISTRIBUCION ANUAL DE LA MICROTIA SEGUN SU PRESENTACION CLINICA

Ano N¢ RNV Aislados Tasas x Polimalformados Tasasx Total Tasasx
10000 10000 10000

1978 3486 0 0 0 0 o 0
1978 5376 1 1,86 1 1.86 2 3,72
1980 5502 o 0 1 1,81 1 1,81
1981 5505 4 7.26 o 0 4 7,26
1982 5696 1 1,75 (0] 4] 1 1,75
1983 5870 4] 0 0 0 o 0
1984 6242 0 0 1 1,60 1 1,60
1985 4970 0 0 2 4,02 2 4,02
1986 5061 3 5,82 4 7,90 7 13,83
1987 5500 4] o 1 1,81 1 1,81
1988 5693 1 1,75 2 3,51 3 5,26
1989 6053 1 1,65 2 3,30 3 4,95
1990 5977 1 1,67 2 3,34 3 5,07
1991 6056 1 1,65 2 3,30 3 4,95
1992 6696 1 1,49 1 1,48 2 2,98
1993 6888 0 0 1 1,45 1 1,45
1994 7188 4 5,56 0 0 4 5,56
Total 97759 18 1,84 20 2,05 38 3,88

significativa estadisticamente (X 2.
3.2 p > 0,05)

La distribuciéon anual de la fre-
cuencia de la microtia en el periodo
de 17 anos estudiado, se muestra
en la Tabla I y Fig. 1, mostrando
una curva de tendencia estable, a
excepcion del afio 1.986 en que na-
cieron 7 nifios afectados y la fre-
cuencia aument6¢ a 13,83 por cada
10.000 RNV.

Con respecto a la clasificacion
clinica el 47,37% de las microtias se
presentaron en su forma aislada en
sentido estricto. Entre las asociadas
a otras malformaciones 7 {18,42%)
fueron consideradas como defecto
de desarrollo de campo (presentan-
do la microtia acompailada de apén-
dices preariculares y hoyuelos), 3
casos (7,9%) constituyeron espec-
tros y en su totalidad los 3 pacien-
tes presentaron el espectro oculo-
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DISTRIBUCION POR SEXO DE LA :QEBIS‘QI\II;‘ACI()N CLINICA DE LA MICROTIA
Femenino Masculino Total
Presentacién clinica N® % Ne % Ne %
Alslados 7 38,89 11 61,11 18 100
Polimalformados 7 35,00 13 65,00 20 100
Total 14 36,84 24 63,16 38 100
. TABLA 1 )
DISTRIBUCION DE LA MICROTIA SEGUN LATERALIDAD
Unilateral Total
Presentacion Izquierda Derecha Bilateral N? %
Aislado 6 11 1 18 47,37
Polimalformado 7 7 6 20 52,63
Subtotal 13 18
Total 31 7 38 100

auriculo-vertebral {Tabla IV). En el
grupo de los SDEP, representado
por 4 pacientes (10,53%), la micro-
tia se asoci6é a los siguientes defec-
tos: en el primer paciente se observo
la presencia de microtia bilateral
con ausencia del conducto auditivo
externo, hipotelorismo, nariz muy
pequenia con narina nica y menin-
gocele sacro; en el segundo paciente
se presentd microtia bilateral, hiper-
tricosis frontal, enoftalmia e implan-
tacion baja de los pabellones auri-
culares; el tercer caso presenté mi-
crotia izquierda, microftalmia bilate-
ral, fascie asimétrica al llanto, ca-
balgamiento de 29° sobre 37 dedo
de la mano y sindactilia cutdnea
proximal entre 4'° y 5% dedos del

pie derecho. Y en el Gltimo paciente
se observé microtia derecha con au-
sencia de conducto auditivo externo,
apéndice preauricular izquierdo y
apéndice en la linea tragoral, hidro-
cefalia y craneo en trébol. Una revi-
sion en los programas de auxilio
diagnéstico London Dismorphology
Database (16} y Possum (17} no
ofrecié ningan diagnéstico suficien-
temente probable para estos casos.

‘En el 15,78% de los pacientes res-

tantes la microtia formé parte del
cuadro clinico de un sindrome de-
terminado, el 50% de origen mono-
génico y el otro 50% de origen cro-
mosoémico. Los sindromes monogé-
nicos fueron: Dos pacientes con
Treacher-Collins y uno con Neu La-
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Fig. 1. Curva de tendencia anual de la microtia.
xova. Los sindromes cromosémicos: DISCUSION

Dos pacientes con trisomia 13 y uno
con trisomia 18, estas ultimas con
diagnéstico confirmado por estudio
cromosémico (Tabla V).

Observamos que la microtia a
lo largo de todos los afios ocurrié
con mayor frecuencia entre los me-
ses de octubre a marzo 24 casos
(63,15%]), mientras que en los meses
de abril a septiembre se presentaron
14 casos {36,85%), sin embargo las
diferencias encontradas no fueron
estadisticamente significativas x? =
1,339, p > 0,05, Tabla V).

Segun las cifras de los paises
que reportan al Clearinghouse la
frecuencia de la microtia en pobla-
ciones de recién nacidos oscila entre
0,4 x 10000 RNV en Dinamarca y
5,5 en Sichuan, China (2).

Siempre que se comparan las
cifras de incidencia obtenidas por
diferentes estudios, existen variacio-
nes debidas a los criterios dlagnosti-
cos utilizados, a la metodologia em-
pleada, al tipo de muestra que se
estudia, etc. Si comparamos nuestra

Investigacién Clinica 38(4}: 1997
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. TABLAIV
CLASIFICACION CLINICA DE LA MICROTIA
Presentacion Ne Tasa x 10000 Tasa x 1000 Porcentaje
Clinica RNV NV maliormados (%)
Aislados
Sentido estricto 18 1,84 4,95 47,37
Secuencias - - - -
Polimalformados
DDCA 0,72 1,93 18,42
Espectros 0,31 0,83 7.89
SDEP 0,41 1,10 10,54
Sindromes
Cromosomicas 3 0,31 0,83 7,89
Génicas 0,31 0,83 7,89
Embriofetopatias - - - -
Total 38 3,89 10,45 100
DDCA = defecto de desarrollo de zona, SDEP = sin diagndstico etiolégico preciso.

TABLAV
DISTRIBUCION TEMPORAL DE LA PRESENTACION CLINICA DE LA MICROTIA

Presentacioén Mayo - Octubre Noviembre - abril Chi cuadrado
Aislado 8 10 2,63
Polimalformado 6 14 0,22
Total 14 24 3,2

frecuencia con la obtenida por los
programas de registros de malfor-
maciones congénitas que siguen la
misma metodologia que la utilizada
por el ECLAMC, tales como el
ECEMC [(Estudio Colaborativo Espa-
nol de Malformaciones Congénitas)
y el RECUMAC (Registro Cubano de

Malformaciones Congénitas), se en-
cuentra que dichos sistemas repor-
tan cifras de incidencia de la micro-
tia de 1,7 y 0,4 por 10000 RNV res-
pectivamente (15, 18}, lo cual evi-
dencia que la cifra obtenida en la
muestra de Ciudad Bolivar es mode-
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radamente clevada, con respecto a
las anteriores,

Las variaciones observadas en
Latinoamérica por el ECLAMC van
desde 1,80 en Repiblica Dominica-
na hasta 12,94 por 10.000 RNV en
Quito, Ecuador. Esta altima es una
de las frecuencias mas clevadas de
microtia a nivel mundial y destaca
marcadamente del resto de Latinoa-
mérica, Se ha intentado explicar
ésta alta frecuencia, tanto en el
Ecuador como en Bolivia y Colom-
bia, invocando el hecho que en ge-
neral las areas de alta prevalencia
endémica de ésta malformacion (19,
20, 21), estan por encima de los
1500 mts. sobre el nivel del mar y
tienen poblaciones de estructura ra-
cial predominantemente indoameri-
cana como en México {13). Sin em-
bargo, existen regiones de baja alti-
tud que también presentan frecuen-
cias altas, aunque no de la magni-
tud encontrada en Quito. Esta ob-
servacién sugiere una mayor impor-
tancia del factor racial (genético} que
del factor altitud {ambiental) en la
causalidad de esta malformacién,
atn cuando hasta el momento no se
encuentra una explicacién satisfac-
toria.

Aunque no poseemos datos del
componente étnico indigena de la
poblacién de recién nacidos estudia-
da, vale la pena senalar que en el
estudio realizado por Aase y col en
la poblacién de Nuevo México (13),
se reporta una marcada diferencia
en la incidencia de este defecto en
los distintos subgrupos raclales es-
tudiados y concluyen que la micro-
tia es ocho veces mas frecuente en

los indoamericanos que en los otros
grupos étnicos estudiados (13). Es
posible que este factor juegue un
papel relativamente importante en
la elevacién moderada de la frecuen-
cia de microtia encontrada en este
estudio.

Nuestros resultados coinciden
con lo informado en la literatura in-
ternacional en lo que se refiere a
que la microtia se presenta aproxi-
madamente en el 50% de los casos
en forma aislada y en el restante
50% asociada a otros defectos (3) y
con respecto a la lateralidad, se ob-
serva con mayor frecuencia en un
solo lado siendo éste el derecho en
los casos aislados, lo que coincide
con lo observado por Mastroiacovo y
col en una muestra de un millén de
nacimientos, procedentes de 100
Hospitales de Italia, donde un
85,3% de los casos de microtia, fue-
ron unilaterales y de estos el 57,1%
fueron del lado derecho (22). Sin
embargo en los polimalformados la
bilateralidad es mas frecuente que
en los aislados, en especial cuando
la microtia forma parte de sindro-
mes monogénicos o cromosoémicos,
por lo que la presencia de una mi-
crotia bilateral es un signo que su-
glere la presencia de un sindrome
genético.

La distribucién de la frecuencia
de este defecto a lo largo de los 17
afios estudiados muestra una mar-
cada establilidad, sélo se observa un
incremento de 13,8 por 10.000 RNV
durante el afio 1986 (Tabla I), que
podria ser explicado como resultado
de fluctuaciones de la frecuencia
producto del azar, dado que con
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una frecuencia anual esperada de
3,8/10000 y con un total de aproxi-
madamente 5000 nacimientos por
ano y asumiendo que la distribucién
de esta malformacién se aproxima a
una distribucién de Poisson, uno
puede observar entre 0 y 7 casos
con una p > 0,01% (23).

En los pocos estudios reporta-
dos en la literatura, en donde se
analizan las variaciones temporales
de este defecto, se ha mostrado una
-curva de tendencia temporal estable
(15, 20, 22), similar a nuestros re-
sultados.

Es dificil establecer compara-
ciones con otros trabajos en cuanto
a los resultados de la clasificacion
clinica, puesto que los sistemas de
clasificacién son disimiles, Dado
que hemos tomado como base para
dicha clasificacién a la desarrollada
por el ECEMC, con algunas modifi-
caciones, compararemos nuestros
resultados con los obtenidos por
ellos (15).

El 47,3% de los casos de nues-
tro estudio fueron aislados en senti-
do estricto y ninguno formé parte de
secuencias; el ECEMC reporta un
55,7% de casos de microtia aislada
en sentido estricto, cifra superior a
la nuestra. Esta diferencia puede
ser explicada en base al hecho de
que el ECEMC considera como ais-
lados aquellos casos que presentan
asociados a la microtia, hoyuelos y
apéndices preauriculares, conside-
radas estas ultimas como defectos
menores, mientras que en nuestra
clasificacién tales casos son consi-
derados como defectos de desarrollo
de campo. Asi en el grupo de los

multiples, los DDCA representan el
18,42% en nuestro estudio y en el
de ellos sélo el 4,1%, debido a que
en nuestro criterio de clasificacion,
una microtia acompaniada de ho-
yuelo o apéndices preauriculares lo
consideramos un DDCA, entendién-
dose como zona embrionaria afecta-
da, el primer y segundo arcos bran-
quiales.

Tanto en nuestro estudio como
en el ECEMC, la microtia no se pre-
sentd formando parte de una aso-
clacién de alta frecuencia, sin em-
bargo, en ambos la frecuencia de es-
pectros {7,9% en nuestro caso y
7.2% en el estudio realizado por el
ECEMC) fue similar, correspondien-
do todos los casos al espectro oculo-
auriculo-vertebral. Caracterizado
éste por presentar alteraciones del
desarrollo auricular, oral y mandi-
bular, generalmente unilateral y de
una severidad variable pudiendo
presentar defectos cardiovasculares,
anomalias de la columna cervical,
retraso mental en ¢l 5 a 10% de los
pacientes y sordera conductiva o
sensorineural. Este espectro es
usualmente de presentaciéon espora-
dicay en un 1 a 2% de los casos au-
tosémico dominante. Algunos auto-
res consideran la microtia aislada
como una microforma del espectro
oculo-auriculo-vertebral (24, 25).

El grupo de los SDEP que rep-
resent6 el 20,6% en el ECEMC, en el
nuesiro fue sé6lo en un 10,52% de
los casos donde no se pudo llegar a
un diagnéstico etiopatogénico preci-
so, lo que evidencia un adecuado ni-
vel diagnostico con respecto al
ECEMC.
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Dos de los cuatro casos consi-
derados como SDEP presentaron
malformaciones congénitas asocia-
das a la microtia, que se describen
en especial en la embriofetopatia
por acido retinoico, como son los de-
fectos del sistema nervioso central;
sin embargo, fue negado por las ma-
dres el antecedente de haber utiliza-
do este farmaco durante la gesta-
cion.

Mastroiacovo y col (22) encon-
traron en sus andlisis de polimalfor-
mados con microtia, que éste defec-
to se asocia con una frecuencia alta-
mente significativa, mucho mayor
de lo que se espera por azar, a la
holoprosencefalia. Esto ocurre en el
caso numero 1 de nuestro estudio,
que presenta microtia bilateral, hi-
potelorismo, narina Gnica y menin-
gocele sacro. El tercer paciente pre-
senté un cuadro clinico que puede
corresponderse con una Ccromoso-
mopatia, pero fue imposible realizar
el estudio cromosémico.

Con relacién a los sindromes,
éstos representaron el 15,7% de los
casos con microtia. Entre los mono-
génicos se presentaron dos casos
con Sindrome de Treacher Collins,
el cual se caracteriza por hipoplasia
del arco cigomatico, con desviacion
antimongololdea de las hendiduras
palpebrales, coloboma del parpado
inferior, hipoplasia malar, malfor-
macién del pabellén auricular, con-
ducto auditivo externo y estructuras
del oido medio, asi como sordera de
conduccién, que sigue un patron de
transmisién autosdémico dominante
con expresividad variable {5}, y un
caso de Sindrome de Neu Laxova, el

cual es un sindrome letal, de carac-
ter autosémico recesivo, con un se-
vero retraso del crecimiento intrau-
terino, microcefalia y una facies ca-
racterizada por: hendiduras palpe-
brales ampliamente abiertas, ojos
protruyentes, nariz cuadrada en la
punta, microtia, boca pequefia y
cuello corto. Las extremidades son
muy cortas con ausencia o hipopla-
sia de los dedos, sin ufas, la piel
presenta una severa ictiosis lamellar
{feto arlequin), también se pueden
presentar malformaciones del siste-
ma nervioso central y urogenitales
(12). Los tres restantes resultaron
cromosomopatias, dos trisomias 13
y una trisomia 18.

En cuanto a la distribucién
temporal del defecto, observamos
que la mayor incidencia 24
(63,15%), ocurrié entre los meses de
octubre a marzo en ¢l total de todos
los anos estudiados; pero como la
zona geografica estudiada pertenece
a una regién de clima tropical, no se
puede hablar de estaciones climati-
cas como se hace en las zonas de
clima templado. Sin embargo, exis-
ten en estas regiones dos periodos
climaticos bien diferenciados, un
periodo de lluvias entre los meses de
mayo a octubre y otro periodo seco o
de verano entre los meses de no-
viembre a abril. El ligero incremento
en la incidencia de este defecto, aun
cuando no es estadisticamente sig-
nificativo, coincide con el periodo
seco o de verano de esta region.

En nuestro estudio pudimos
constatar que la microtia es una
malformaciéon con una frecuencia
intermedia en nuestra zona geogra-
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fica, en relacién a las frecuencias re-
gistradas en el ECEMC, ECLAMC,
RECUMAC, Regisiro y Vigilancia
Epidemiologica de Malformaciones
Congénitas Externas (RYVEMCE} y
el International Clearinghouse for
Birth Defects Monitoring System
(ICBDMS] (2, 15, 18, 19). La tenden-
cia secular del defecto se mantuvo
estable en el periodo de 16 afios es-
tudiado.

Nuestros resultados nos de-
muestran que una adecuada clasifi-
cacién depende de un exhaustivo y
pormenorizado examen de los pa-
cientes que presentan el defecto, lo
que redunda en un mejor diagnésti-
co. En el presente estudio el 52,73%
de los casos fueron polimalformados
y la adecuada clasificacién de los
mismos en grupos homogéneos de
acuerdo a la etiopatogenia, nos ayu-
dara a poder discernir los factores
de riesgo que pueden estar asocia-
dos a la microtia.
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