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Anomalias craneofaciales
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RESUMEN

Las anomalfas craneofaciales son un grupo de defectos
congénitos que afectan, en distinto grado, el desarrollo de las
estructuras dseas y tejidos blandos de la region craneofacial.
Incluyen un grupo de condiciones muy heterogéneas y que
pueden estar asociadas con numerosos sindromes.

La importancia de este grupo de patologias radica en
su gran impacto a nivel funcional y estético, ya que pueden
condicionar trastornos a nivel de las vias aéreas superiores,
nutricionales, auditivos, del desarrollo del lenguaje y odon-
tolégicos, por lo que en la mayorifa de los casos requieren de
un manejo por un equipo multidisciplinar.

Palabras clave: Defectos congénitos; Anomalfas craneo-
faciales; Nifios; Cirugfa pedidtrica.

ABSTRACT

Craniofacial anomalies are a group of birth defects that
affect, in varying degrees, the development of bone structu-
res and soft tissues of the craniofacial region. They include a
variety of heterogeneous conditions and may be associated
with many syndromic conditions.

The importance of this group of diseases lies in its great
impact to aesthetic and functional level, since they can con-
dition disorders of the upper airways, nutritional status,

hearing, language development and dental development,
because of that, in the majority of cases require management
by a multidisciplinary team.

Key words: Birth defects; Craniofacial anomalies; Child;
Pediatric surgery.

CRANEOSINOSTOSIS

La craneosinostosis es un defecto producido por el
cierre prematuro de una o varias suturas craneales, cuya
presentacion clinica varfa dependiendo de las suturas afec-
tadas.

Durante el primer afio de vida, el crdneo experimenta
un periodo de rdpida expansién guiado por el crecimiento
cerebral. Tfpicamente el cierre de las suturas craneales se da
en direccién anterior-posterior y latero-medial. La sutura
met6pica, que normalmente cierra entre el octavo y noveno
mes de vida, es la tinica sutura que se cierra completamente
durante la infancia, mientras que la fusién del resto no se
termina por completo hasta la edad adulta.

En cuanto a la etiologia de la craneosinostosis, esta se ha
relacionado recientemente con una gran variedad de citoci-
nas que interactan con células de la duramadre y coordinan
el cierre de las suturas craneales.

La gran mayoria de las craneosinostosis afectan a una
sola sutura craneal y se presentan de manera esporadi-
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TaABLA L.
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DI1AGNOSTICO DIFERENCIAL ENTRE PLAGIOCEFALIA POSICIONAL VS. CRANEOSINOSTOSIS OCCIPITAL.

Plagiocefalia posicional

Craneosinostosis occipital

Aplanamiento y alopecia occipito-parietal ipsilateral

Cresta 6sea palpable sobre sutura lamboidea

Fontanelas abiertas

Fontanelas cerradas precozmente

Abombamiento frontal ipsilateral

Abombamiento occipito-mastoideo ipsilateral

Abombamiento occipital contralateral

Abombamiento contralateral de predominio parietal

Raiz nasal centrada

Probable desviacion de la raiz nasal en casos severos

Desviaci6n antero-inferior del pabellén auricular ipsilateral

Desviacién posterior del pabell6n auricular

Créneo en forma de paralelogramo

Créneo en forma trapezoidal

ca, siendo la variedad mds frecuente la producida por
el cierre precoz de la sutura sagital, lo cual va a provo-
car un crecimiento compensador del crdneo en sentido
antero-posterior, dando como resultado una escafocefalia.
Por otro lado, la debida al cierre prematuro de multiples
suturas es muy rara y puede originar una gran variedad
de defectos en la morfologfa craneal. Asimismo, la cra-
neosinostosis también puede estar asociada a cuadros sin-
drémicos dentro de los llamados sindromes de disostosis
craneofacial, de los cuales, el sindrome de Crouzon es la
variedad mds frecuente y se caracteriza por la triada de
craneosinostosis bicoronal, exoftalmos e hipoplasia de la
regién centrofacial.

Para el diagnéstico de craneosinostosis es fundamental
la historia clinica y una exploracién fisica completa. Asimis-
mo, es importante un adecuado diagndstico diferencial entre
las deformidades posicionales, que son leves y con minima
repercusion clinica; y las verdaderas sinostosis que requeri-
rén la mayoria de las veces de tratamiento quirtirgico precoz.

Durante los 5 primeros meses de vida es ttil realizar
mediciones con fotografia digital para clasificar la gravedad
del caso calculando el indice de asimetria craneal y el indice
cefalométrico. Si a los 5 meses de edad el nifio no ha mejo-
rado lo suficiente, se debe remitir al especialista quirtirgico
que valorard la necesidad de realizar estudios radiolégicos
(Rx crdneo APy lateral y /o TAC craneal con reconstruccién
tridimensional).

Existen 3 tipos de deformidades craneales que pueden
crear dudas diagndsticas: el cierre precoz de la sutura meté-
pica, la dolicocefalia del prematuro (por su confusion con
la verdadera escafocefalia) y la plagiocefalia posicional.
Esta tltima es relativamente frecuente desde la adopcién
del dectibito supino como postura ideal para dormir y se
deben buscar una serie de datos clinicos para diferenciarla

de la craneosinostosis occipital (Tabla I). Todo paciente con
dudas diagndsticas o sospecha de craneosinostosis debe ser
remitido a un servicio de Neurocirugfa Pedidtrica con expe-
riencia en el tratamiento de estos casos.

El tratamiento de la craneosinostosis es quirtirgico y con-
siste fundamentalmente en liberar la/las suturas afectadas
y realizar un remodelaje y reconstruccién del craneo, con
el objetivo de evitar complicaciones como la hipertension
intracraneal, la cual puede provocar dafio cerebral, compre-
si6n del nervio 6ptico y trastornos en el desarrollo cognitivo.
Actualmente, existe controversia en cuanto a la edad ideal
para realizar la correccidn quirtirgica. Algunos autores estan
a favor de realizar la correccién temprana entre los 3-6 meses
de vida argumentando que el rdpido crecimiento cerebral
podrfa contribuir al remodelaje espontaneo del créneo lo que
tedricamente reducirfa la magnitud del remodelaje necesario.
Otros autores defienden realizar la cirugfa entre los 9-12
meses de vida, ya que a esta edad el grosor de las estructu-
ras 6seas del crdneo proporcionarian una base mds estable
para realizar la correccién, con una menor probabilidad de
recurrencia del defecto.

En los pacientes con plagiocefalia posicional, como
orientacién general solamente se indicard un tratamiento
con ortesis craneal en los casos de grado grave en los que
la plagiocefalia se acomparie de clara deformacién craneo-
facial, habiéndose ya agotado la posibilidad de tratamiento
postural.

FISURAS CRANEOFACIALES

Las fisuras craneofaciales son los defectos congénitos de
mayor prevalencia y se caracterizan por su gran heteroge-
neidad en cuanto a su presentacion clinica.
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FISURAS LABIOPALATINAS

Las fisuras labiopalatinas son un grupo de defectos
congénitos, con una incidencia aproximada de 1:700 recién
nacidos vivos; suelen ser mds frecuentes en varones y recién
nacidos de origen asidtico. Asimismo, son mds comunes del
lado izquierdo, siguiendo una relacién 2:1. Se pueden cla-
sificar, segtin las estructuras afectadas, en fisuras labiales
aisladas, las cuales representan aproximadamente el 20%
de los casos; fisuras palatinas aisladas, las cuales se ha visto
que tiene una mayor asociacién con cuadros sindrémicos
(50% de los casos) y fisuras labiopalatinas. En cuanto a su
lateralidad, existen fisuras unilaterales que se presentan con
una frecuencia 9 veces mayor con respecto a la bilaterales.

Etiologia y fisiopatologia

La etiologfa de las fisuras labiopalatinas se ha relaciona-
do con factores genéticos y ambientales. En cuanto a los fac-
tores genéticos, si existe antecedente de fisura en alguno de
los progenitores o hijos, la probabilidad de que el siguiente
hijo presente una fisura es del 4%; este porcentaje se pue-
de elevar hasta un 9% si hay antecedente de dos hijos con
fisuras. Con respecto a los factores ambientales, se ha visto
que la incidencia de fisuras labiopalatinas es mayor si existe
antecedente de tabaquismo o alcoholismo materno, déficits
nutricionales (dcido félico y zinc) o consumo de farmacos
como 4cido retinoico o anticomiciales (fenitoina).

Las fisuras labiopalatinas se presentan en la mayorifa de
los casos de manera esporddica, sin embargo, existen mads
de 300 sindromes asociados a ellas.

Fisiopatoldgicamente, las fisuras labiopalatinas se deben
a un defecto de fusién de las estructuras maxilofaciales, la
cual normalmente se da de lateral a medial, entre la cuarta y
décima semanas de gestacién. Las labiales son causadas por
un defecto del paladar primario debido a la falta de fusién de
las prominencias frontonasales con la prominencia maxilar.
En cambio, las palatinas son secundarias a un defecto del
paladar secundario debido a la falta de fusién de los pliegues
palatinos en la linea media.

Fisuras labiales

Las fisuras labiales condicionan una alteracién anatémica
a nivel del labio, filtrum, nariz, alveolo y del mtsculo orbi-
cular de la boca. Se pueden clasificar en completas, incom-
pletas y recientemente se han descrito formas mini y micro
de mucha menor complejidad (Fig. 1). También se clasifican
segtin su lateralidad en unilaterales y bilaterales, las cuales
son de mayor gravedad, debido a que puede existir un des-
plazamiento anterolateral, de distintos grados, a nivel de la
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Figura 1. Fisura labial unilateral izquierda incompleta.

premaxila, asf como una mayor afectacién de la estructura
nasal con depresién de la punta nasal, acortamiento de la
columnela y mayor desplazamiento lateral de los cartilagos
nasales laterales.

Fisuras palatinas

Las fisuras palatinas se pueden clasificar igualmente en
unilaterales o bilaterales y segtin la porcién afectada del pala-
dar, pueden ser de paladar blando (incompletas), blando y
duro (completas) o submucosas (Fig. 2). La presencia de una
fisura palatina produce una comunicacién constante entre la
cavidad nasal y oral. La afectacion del paladar blando va a
ir acompafada de una afectacion de la musculatura del velo
del paladar, principalmente del musculo elevador y tensor
del velo del paladar, los cuales van a tener una insercién
andmala en el borde posterior del paladar duro y ausencia
de fusién en la linea media, lo cual va a condicionar una
insuficiencia velofaringea.

Diagnéstico

Con el avance y desarrollo del campo de la ecografia,
actualmente las fisuras labiopalatinas pueden ser diagnos-
ticadas prenatalmente desde la ecografia de las 20 semanas
de gestacién. Hoy en dia, la tasa de diagnéstico prenatal de
las fisuras labiales es de alrededor del 25%, mientras que
las fisuras palatinas aisladas son mucho mds dificiles de
diagnosticar.



Figura 2. Fisura palatina incompleta (paladar blando y borde pos-
terior del paladar duro).
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Figura 3. Fisura labial unilateral izquierda incompleta. Tratamiento
prequirtirgico con moldeador nasoalveolar (NAM).

El diagndstico postnatal se basa fundamentalmente en
la historia clinica y una exploracién fisica exhaustiva de la
region labial y palatina para identificar el tipo de fisura que
presenta cada paciente.

Tratamiento

Actualmente, la mayorfa de los protocolos terapéuticos
existentes recomiendan que los pacientes con fisuras labio-
palatinas sean tratados en centros con amplia experiencia en
el manejo de esta patologfa y por equipos multidisciplinares
conformados por cirujanos pedidtricos/ pldsticos, pediatras,
genetistas, otorrinolaringdlogos, foniatras, nutricionistas,
odontdlogos y cirujanos maxilofaciales.

Tanto los pacientes como los padres van a requerir apoyo
e informacién desde el primer momento. Existen, por ejem-
plo, numerosos dispositivos para asistir a los pacientes desde
el punto de vista nutricional. También, recientemente se ha
incorporado a la mayorfa de los protocolos, la utilizacién
de dispositivos de ortopedia prequirtrgica, sobre todo en
casos de fisuras bilaterales o con una separacién amplia de
los bordes de la fisura, con la finalidad de reducir la com-
plejidad de la reparacién quirdrgica (Fig. 3).

El tratamiento de la fisura labiopalatina es fundamental-
mente quirtrgico. A nivel del labio y de la nariz, los objetivos
del tratamiento son restaurar sus lineas y limites anatomi-

cos, asf como reparar el defecto del musculo orbicular de
los labios. A nivel del paladar, los objetivos son conseguir
un cierre adecuado del paladar, reconstruir la musculatura
palatina y conseguir una longitud adecuada del paladar para
reducir el riesgo de insuficiencia velofaringea.

Hoy en dfa, existen numerosos protocolos de tratamiento
para estos pacientes, dependiendo de la experiencia de cada
equipo médico y de los medios disponibles en cada centro
hospitalario. El protocolo utilizado por nuestro servicio se
presenta en la tabla II. Estos pacientes van a requerir de un
seguimiento a largo plazo y pueden precisar de interven-
ciones adicionales en la etapa escolar o adolescencia para
mejorar los resultados tanto a nivel estético como funcional.

OTRAS FISURAS CRANEOFACIALES

Fuera del grupo de las fisuras labiopalatinas y con una
incidencia mucho menor, existe una gran variedad de fisuras
que pueden aparecer a lo largo de la regién craneofacial y
que, actualmente, se clasifican segtin el sistema propuesto
por Tessier, el cual se basa en la localizacién del defecto
segun las lineas de fusién que existen embriolégicamente.
Cada una se asocia con un patrén tinico de afectacion a nivel
6seo y de tejidos blandos.
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TABLA II. PROTOCOLO TERAPEUTICO PARA PACIENTES CON FISURA LABIOPALATINA. SERVICIO DE CIRUGIA PEDIATRICA. HOSPITAL

UNIVERSITARIO DE BURGOS.

Edad Conducta
A partir de las 16 semanas de gestacion Diagndstico de la fisura por ecografia (paladar es més dificil de diagnosticar)
Prenatal Consulta con cirujano pedidtrico para consejo prenatal
Prenatal Estudio genético
Pediatras
Neonatal Exploracién fisica completa

Si el nifio tiene fisura del paladar, adiestrar para mejorar la alimentacién después del
nacimiento con tetinas y biberones
Pediatras descartar sindromes

1-3 semanas de edad

Valorar ortopedia prequirtirgica. Moldeado nasoalveolar (NAM)

12-16 semanas de edad

Reparaci6n quirtrgica de la fisura labial (Meara, Millard, Mulliken), defecto nasal

(rinoplastia primaria) y paladar duro (colgajo de vémer)

12-18 meses de edad

Reparaci6n de paladar blando (veloplastia intravelar, Furlow)

> 2 afios Valoracién por ortodoncia-ortopedia dentofacial

Valoracién por ORL
Valoracién por logopeda

4-5 afios Rinoplastia secundaria, retoque labial
Valoracién por ORL si sospecha de IVF (videofaringolaringoscopia)
Si existe IVE, reparacién del paladar blando (Furlow, faringoplastia)

> 6 afios Injerto dseo

> 14 anos

Cirugfa maxilofacial (cirugfa ortogndtica)

Cirugfa pléstica (rinoseptoplastia definitiva)

La fisura ndmero 7, también conocida como microso-
mia hemifacial, sindrome oculoauriculovertebral o sindrome
del primer y segundo arco branquiales, es la variedad mads
comun. En la gran mayoria de los supuestos es unilateral,
aunque en el 10% de los casos la afectacién es bilateral. Se
caracteriza por la presencia de macrostomia con desviacién
lateral de la comisura labial del lado afectado, apéndices pre-
auriculares ipsilaterales, afectacion variable del nervio facial,
del oido externo (hipoplasia, aplasia total) y mandibular que
puede incluir hipoplasia o aplasia de la rama ascendente y
del céndilo mandibular.
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