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RESUMEN

Introduccioén: desde épocas remotas hasta la actualidad, los procederes ante las
personas con defectos congénitos han variado, reflejando el estilo de vida y la cultura
de los diferentes pueblos. Aunque los defectos faciales no constituyen causa directa de
muerte si provocan un impacto negativo tanto en el medio familiar como en el contexto
social. Objetivo: describir los defectos congénitos faciales mas frecuentes en pacientes
atendidos en la consulta de cirugia maxilofacial del Hospital Pediatrico Provincial
“Matrtires de Las Tunas”, durante el periodo septiembre de 2012 a diciembre de 2014.
Material y Métodos: se realizd6 un estudio observacional descriptivo de corte
transversal en los pacientes, lugar y periodo de tiempo antes declarado. La poblacion
de estudio estuvo constituida por los 54 pacientes que presentaron defectos faciales y
permanecieron en el territorio durante el transcurso de la investigacion. Las variables
estudiadas fueron: sexo, color de la piel, lugar de procedencia, factores asociados,
clasificacion embriologica del defecto. Resultados: La fisura labio-palatina constituyo el
defecto mas frecuente para un 61,1 %, predominando en el sexo masculino y en la raza
blanca. En relacion a los factores asociados los mas frecuentes fueron la herencia,

seguido de la herencia multifactorial. Las malformaciones aisladas resultaron las mas



diagnosticadas. Conclusiones: se describieron los defectos congénitos faciales en la
poblacién estudio y la epidemiologia fue similar a la reportada por la literatura.

Palabras claves: defectos congénitos faciales, embriogénesis, fisura labio- palatina.

INTRODUCCION

El tratamiento a personas con malformaciones congénitas ha variado desde épocas
remotas hasta la actualidad, reflejan globalmente el estilo de vida y la cultura de los
diferentes pueblos. De acuerdo con estudios etnolégicos, tribus primitivas y
comunidades de todo el continente, dispusieron de los nifilos malformados
inmediatamente después del nacimiento, eliminandolos por ahogamiento,

estrangulacion, sofocacién o enterrados vivos. !

El médico particular de Juliano El Apéstata, llamado Oribasio de Pérgamo reportd
malformaciones craneofaciales, asociadas a deformidades palatinas. En 1944
Franceschetti, Zwuahlen y Klein publicaron una extensa revision de las manifestaciones
clinicas en sujetos, antes descritas por Theacher Collins, asociandolas a un sindrome al

que llamaron la disostosis mandibulo facial o Sindrome de Theacher Collins. 2

Se definen los defectos congénitos, malformaciones y anomalias congénitas como
sinbnimos que se utilizan para describir trastornos estructurales, funcionales
metabolicos y de la conducta que ya se encuentran en el momento del nacimiento
(aunque puedan manifestarse mas tarde), sea externa o interna, familiar o esporadica,

hereditaria o no, Unica o multiple que resulta de una embriogénesis defectuosa. 2

En el 40% al 60% de las anomalias congénitas se desconoce la causa, los factores
genéticos, como las anomalias cromosomicas y las mutaciones de genes, representan
alrededor del 15%, los factores ambientales ocasionan el 10% aproximadamente; una
combinacion de influencias genéticas y ambientales (herencia multifactorial) es la causa

de otro 20 a 25 % y la gemelaridad provoca un 0,9 a 1%. 3

En las sociedades en las que las enfermedades infecciosas y las causas perinatales de

muerte infantii se encuentran controladas y las deficiencias nutricionales estan



corregidas, las malformaciones congénitas contribuyen significativamente a la

mortalidad infantil. 4

Se estima que a nivel mundial el 6% de nifios presentan algun tipo de malformacion
congénita y puede aumentar en caso de enfermedades que son diagnosticadas de
forma tardia. La prevalencia mundial es de 25-62 por 1.1000 nacidos vivos. ® En Cuba
en el afio 2014 las malformaciones congénitas, deformidades y anomalias
cromosomicas fueron la primera causa de muerte en el menor de un afio con una tasa

de 0.9 x cada 1000 nacidos vivos. ©

Aunque los defectos faciales no constituyen un peligro para la vida, existe no solo dafio
psicolégico y estético para el nifio sino angustia para la familia. Existen varios
sindromes asociados a malformaciones faciales entre ellos: sindrome de Apert,
complejo malformativo de Pierre Robin, sindrome de Treacher Collins. ?

La fisura labio-palatina tiene una frecuencia en Estados Unidos de Norteamérica de
1:500 a 1:1000 recién nacidos vivos; en Chile, esta condicion afecta a 1,8:1000
nacimientos.  En Cuba se reportan datos de la década del 1970 y 1980, con una
frecuencia entre 1:700- 1:1100 nacidos vivos respectivamente. 8 En Las Tunas en el
afio 2013 se realizé un estudio de caracterizacion de las fisuras labio - palatinas. °

Durante los ultimos 50 afios han surgido grandes avances en la embriologia y
teratologia lo que ha proporcionado a los cientificos y médicos una mejor perspectiva
sobre las causas de las malformaciones congénitas. Sin embargo, en algunos casos
todavia no es posible proporcionar una causa, diagnéstico definitivo, y por ende, un

prondstico preciso. 1°

Las malformaciones faciales son frecuentes, no obstante existir vigilancia
epidemiolégica y genética.® El desconocimiento del comportamiento clinico y
epidemioldgico en Las Tunas asi como la repercusion social en el nifio y la familia fue el
motivo de realizacion de esta investigacion. Los resultados pueden constituir punto de
partida para futuras investigaciones con el objetivo de intervenir en factores ambientales

modificables que afectan la embriogénesis craneofacial.



El objetivo propuesto es describir las malformaciones congénitas faciales mas
frecuentes en pacientes atendidos en la consulta de cirugia maxilofacial del Hospital
Pediatrico Provincial “Martires de Las Tunas”, durante el periodo septiembre de 2012 a
diciembre de 2014.

MATERIAL Y METODOS

Se realizd un estudio observacional descriptivo de corte transversal, en los pacientes
con defectos faciales atendidos en la consulta de cirugia maxilofacial del Hospital
Pediatrico Provincial “Méartires de Las Tunas”, durante el periodo septiembre de 2012 a
diciembre de 2014. La poblacién de estudio estuvo constituida por los 54 pacientes que
presentaron defectos faciales y permanecieron en el territorio durante el transcurso de
la investigacion. Las variables estudiadas fueron: sexo, color de la piel, factores

asociados, clasificacion embriologica y lugar de procedencia.

A los padres se les realizd6 un interrogatorio detallado, en busca de datos
epidemioldgicos de la enfermedad, y a los pacientes un examen clinico, en busca de las
caracteristicas de cada defecto quedando plasmados en la Historia Clinica. Los datos
se procesaron mediante estadistica descriptiva. Los resultados se vertieron en tablas y

se realizaron comparaciones con la literatura nacional e internacional.

RESULTADOS

Tabla 1 Distribucion de los pacientes segun defectos faciales registrados en el Hospital

Pediatrico “Martires de las Tunas”

Entidad NUmero de casos %

Fisura labio-palatina 33 61,1

Fistulas preauriculares 9 16,7



Quiste de inclusién ectodérmico 8 14,8

Microtia 2 3,7
Hoyuelos labiales 1 19
Sindrome de Pierre Robin 1 1,9
TOTAL 54 100,0

Fuente: Historia Clinica (HC).

Tabla 2 Distribucion de los pacientes segun sexo.

Sexo Numero %
Masculino 29 53,7
Femenino 25 46,3
Total 54 100,0

Fuente: Historia Clinica (HC).

Tabla 3 Distribucion de los pacientes segun color de la piel.

Color de la piel Afectados %
Blanca 44 81,5
Mestiza 6 11,1
Negra 4 7.4
Total 54 100,0

Fuente: Historia Clinica (HC).

Tabla 4 Distribucion de los pacientes segun factores predisponentes.

Factores predisponentes. Afectados %

Herencia 22 40,7



Herencia multifactorial 19 35,2
Ambientales 13 24,1

Total 54 100,0

Fuente: Historia Clinica (HC).

Tabla 5 Distribucién de los pacientes segun clasificacion embriolégica.

Asociacion No %

Malformacion aislada 52 96.3
Sindrome de Pierre Robin 1 1.85
Asociacion(cardiopatias 1 1.85

congénitas)
Total 54 100,0

Fuente: Historia Clinica (HC).

Tabla 6 Distribucion de los pacientes segun lugar de residencia.

Lugar No %

Las Tunas 28 51,9
Majibacoa 11 20,4
Colombia 5 9,3
Manati 4 7.4
Jobabo 4 7.4
Amancio 2 3,7
Total 54 100,0

Fuente: Historia Clinica (HC).



DISCUSION

Dentro de las malformaciones faciales en la tabla # 1 predomind la fisura labio-
palatina con 33 pacientes (61,1%), seguidas por las fistulas preauriculares, resultados
estos que concuerdan con Bedon Rodriguez en investigaciones realizadas en Colombia
en que su prevalencia es de 1.54 por cada 100 nacidos, donde refiere que es la
malformacion mas comun de cabeza y cuello en este pais y en los Estados Unidos, 20
de los bebés nacen con una hendidura orofacial en un dia normal, o 7500 por afio. !

Recientemente en estudios realizados en México, por Flores- Nava, el labio hendido
con o sin afeccion del paladar ocupa el primer lugar entre las 10 malformaciones mas
frecuentes, con una prevalencia de 2.3 x 1000 nacidos vivos seguida por los apéndices

auriculares con 1.4 x 1000 nacidos vivos. 12

La complejidad en la formacion del macizo facial donde estan implicados las células de
la cresta neural y los mecanismos de embriogénesis, incrementa potencialmente la
posible aparicién de estos defectos. ? Estos traen consigo afectaciones desde el punto
de vista estético, a corto y a largo plazo, pero también en lo funcional, como las
dificultades en la alimentacion debido a problemas con el cierre de la cavidad bucal y la

broncoaspiracién como complicacién mas frecuente.

En la tabla # 2 se observa una frecuencia ligeramente mayor en los pacientes del sexo
masculino con 29 casos para un 53.7%, similar a Chavarriava- Rosero en el 54% de los
pacientes estudiados ¥ Otras investigaciones revelan una mayor frecuencia de estos
defectos en el sexo masculino, son entre ellos, Bedon Rodriguez en Colombia y Alison

Ford en Chile, ambos confirman estos resultados estadisticos a nivel mundial. 11 14

En la tabla # 3 se observa un predominio de los pacientes de la raza blanca con 44
pacientes representando el 81.5% resultados similares a Santos Medina con el 84.6%
de sus pacientes. ° Las estadisticas descritas por Alison Ford, se realizan haciendo la
descripcion teniendo en cuenta la raza y no el color de la piel de ahi que en su
investigacion se describe a la raza negroide como la menos afectada y la mongoloide

como la mas afectada '* Asimismo reporta Contreras — Acevedo en México a la raza



negroide como la menos afectada, la poblacion asiatica y amerindia como las de mas

alta incidencia y las poblaciones europeas se consideran con tasas intermedias. 1°

El andlisis de la relacién de estos defectos con la raza o la coloracidon de la piel no estan
exentos de las consecuencias de fenOmenos historicos, sociales y econémicos que
pueden constituir sesgos en las estadisticas y registro de casos. La composicion

demografica de la poblacion estudiada también puede incidir en este resultado.

Los resultados de la tabla # 4 evidencia el comportamiento de los factores
predisponentes predominando la herencia y herencia multifactorial con un 40.7% vy
35.2% respectivamente, coincidiendo con Alison Ford * y un estudio en Colombia,

realizado por Charry (este fue de 39.3%). 16

Durante las dos ultimas décadas, las grandes y novedosas técnicas de la biologia
molecular han brindado la posibilidad de conocer la complejidad de la morfogénesis
craneofacial, identificando el papel de varios genes implicados en el desarrollo 6seo,
como son por ejemplo los genes de la familia HOX y SHH, los factores de crecimiento
fibroblastico, los retinoides, las proteinas morfogenéticas del hueso, los genes

involucrados en las craneosinostosis, y las metaloproteinasas de la matriz.

Con el objetivo de promover y facilitar investigaciones genéticas, en Colombia se
genero un banco de ADN que permite acceder al material genético para investigaciones
moleculares de malformaciones congénitas; obtenidas de células que se desprenden de
la boca, las cuales contienen la cantidad necesaria de ADN para las pruebas

moleculares, como la determinacion de una filiacion o identificaciéon de un individuo. 1°

Por otra parte los resultados representados en la tabla # 5 la malformacion aislada
represento el 96.3% coincidiendo con los resultados de Lopez Cedrun que plantea que
las fisuras labio-palatinas no sindrémicas son las mas frecuentes *’ y Charry describe
gue las anomalias anatémicas mas cominmente asociadas con hendiduras orofaciales

son cardiopatias congénitas y malformaciones del sistema nervioso. 6

Una investigacion realizada recientemente en Cuba, hace alusion a la importancia de la

teoria holistico-sinérgica de la cefalogénesis y sus malformaciones, donde la



complejidad de interacciones genéticas, ambientales y citoplasmaticas condicionan la
presencia de alteraciones epigenéticas o citoplasmaticas que determinan la aparicién
de citodiferenciacion andmala de uno o mas tejidos embrionarios o fetales, con

repercusion fenotipica morfofuncional. 18

En Brasil no solo se le atribuye importancia a la informacion genética de las células
madres sino al estudio de ciertas sustancias quimicas que inducirian el crecimiento,

llamadas sustancias citogenéticas. 1°

A consideracion de varios autores, el origen embriolégico y la participacion de las
células de las crestas neurales tanto en la formacion de las estructuras craneofaciales
como en las almohadillas troncoconales del corazén, concebidos estos como momentos
criticos del desarrollo, pudiera sugerir una probabilidad mayor de aparicion de defectos
sindromicos ¢ 12:20) |os cuales corresponden con los criterios de los autores del presente

trabajo.

La distribucion de los defectos faciales por municipios como se representa en la tabla #
6 el de mayor numero de casos es Las Tunas, seguido por Majibacoa con un 51.8% y

20.3% respectivamente.

En estudios sobre “Distribucion geografica en Cali, Colombia, de malformaciones
congénitas” por Monsalve sugiere que puede existir un factor ambiental en esta comuna
que predisponga a la aparicion de defectos. 2! Chavarriava- Rosero por otra parte,
encontré un mayor nimero de casos en zonas de dificil acceso. 1* Esta variable debe
tenerse en cuenta en investigaciones futuras para asociar a otras como los factores

predisponentes.

En este sentido puede estar incidiendo que la accesibilidad a las unidades donde existe
la especializacion en la atencién a estas afecciones no es la misma hacia todos los
territorios. Las municipalidades de Las Tunas y Majibacoa estdn muy cercanas y un
gran grupo de personas de este ultimo laboran en Las Tunas, hecho este que puede
verse como un mismo territorio. Asimismo, la densidad poblacional de Las Tunas es la

mayor de la provincia.



CONCLUSIONES

» Se describieron los defectos congénitos faciales en los pacientes atendidos en el
Hospital Pediatrico Provincial “Martires de Las Tunas” y la epidemiologia fue

similar a la reportada por la literatura.

» La fisura labio-palatina constituyé el defecto mas frecuente predominando en el

sexo masculino y en la raza blanca.

> En relacion a los factores asociados los mas frecuentes fueron la herencia,

seguido de la herencia multifactorial.
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