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Caso clinico

Diagnodstico prenatal de otocefalia aislada. Utilidad de la ecografia
tridimensional
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Ignacio Herraiz Garcia,* Alberto Galindo Izquierdo*®

Nivel de evidencia: lll

La otocefalia es una malformacion congénita rara y mortal caracterizada por agnatia, microstomia, aglosia y sinotia. A pesar de su frecuente
asociacién con anomalias severas los pocos casos descritos corresponden a diagnésticos tardios en el tercer trimestre. Se reporta el caso
de una primigesta de nacionalidad china, sin antecedentes de interés, en la que se realizd un estudio ecografico 3D ante la dificultad de
visualizar la mandibula en el examen bidimensional en la semana 21 de la gestacion. El estudio multiplanar y renderizado demostré las
caracteristicas cérvico-faciales de la otocefalia sin que se observaran malformaciones asociadas. Tras informar a los padres, éstos optaron
por la interrupcién del embarazo. El estudio necrépsico confirmé los hallazgos prenatales. Nuestro caso demuestra la utilidad de la ecografia
tridimensional para la valoracion de la patologia cérvico-facial fetal. La captura volumétrica permite el estudio diferido de las imagenes
y generar planos de dificil obtencion con la ecografia convencional mediante el modo multiplanar. La renderizacién ofrece una vision
espacial excelente y, de este modo, permite comprender a los padres la severidad de las lesiones ayudandoles en la toma de decisiones.
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Otocephaly is a rare and lethal congenital malformation characterized by the presence of agnathia, microstomia, aglossia and synotia.
Despite its frequent association with severe malformations, diagnosis in the few published cases is usually made at Il trimester. In this
case, three-dimensional ultrasound scan was performed in a Chinese primigravida with no remarkable personal nor familiar history since
mandible was difficulty visualized with two-dimensional sonography at 21 weeks of gestation. Multiplanar and rendering mode showed
the typical cervicofacial features of otocephaly without associated malformations. After parental counselling, they opted for termination of
pregnancy and necropsy confirmed our prenatal findings. Our case shows the usefulness of three-dimensional ultrasound in assessing
fetal cervicofacial pathology. Volumetric capture allows a delayed study of fetal anatomy and multiplanar mode offers the reconstruction
of views whose achivement is difficult with conventional 2D ultrasound. Surface rendering provides excellent spatial vision and enables
parents to understand the severity of the malformation thus helping with their decisions.
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Le otocefalia est une perle rare, une anomalie congénitale fatale caractérisée par agnathie microstomie et sinotia aglossie. En dépit de
son association fréquente avec de graves anomalies sont rares cas rapportés de diagnostic tardif au troisieme trimestre. Un cas d’une
primigeste de Chine, pas d’histoire d’intéréts dans laquelle une étude a été menée a I'’échographie 3D difficulté a visualiser la méachoire
en deux dimensions examen 21 semaines de gestation. Multiplanaire et le rendu de I'étude a montré les caractéristiques cervico-faciale
de la otocefalia observé sans malformations associées. Aprés avoir informé les parents, les parents ont opté pour une interruption de
grossesse. L'autopsie a confirmé les résolution prénatal. Notre cas démontre I'utilité de I'’échographie en trois dimensions pour I'évaluation
des cervico-faciale du foetus pathologie. Le volume de capture permet I'étude différait des images et de générer des cartes sont difficiles a
obtenir avec I'échographie classique utilisant le mode multiplanaire. Rendu offre une excellente vision spatiale, et permet donc les parents
a comprendre la gravité de la blessure aide a la prise de décisions.

Mots-clés: otocefalia, le diagnostic prénatal, échographie 3D

O otocefalia € uma doenca rara, defeito de nascimento fatal caracterizada por agnatia, microstomia, e aglossia sinotia. Apesar de sua
associagao freqliente com anomalias graves sdo poucos casos de diagndstico tardio no terceiro trimestre. Um caso de uma primigesta
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da China, sem histérico de interesse em que um estudo foi conduzido no ultra-som 3D dificuldade de visualizagdo da mandibula em
duas dimensdes exame 21 semanas de gestagado. Multiplanar e tornando o estudo mostrou as caracteristicas cérvico-facial do otocefalia
observado sem malformagbes associadas. Depois de informar os pais, os pais optaram por interrupgéo da gravidez. A autépsia confirmou
os achados pré-natal. Nosso caso demonstra a utilidade do ultra-som tridimensional para a avaliagdo das cervico-facial patologia fetal.
O volume de captura permite o estudo diferiram das imagens e gerar mapas sao dificeis de obter com a ultra-sonografia convencional
usando o modo multiplanar. Renderizacéo fornece excelente visao espacial e, portanto, permite que os pais a compreender a gravidade

da lesdo ajuda na tomada de decisdes.
Palavras-chave: otocefalia, diagndstico pré-natal, ultra-som 3D

a otocefalia es una rara malformacion congénita de-

rivada de una alteracion en el desarrollo del primer

arco branquial caracterizada por una aplasia o hipo-
plasia mandibular severa acompafiada de anomalias en la
orofaringe, en forma de microstomia, aglosia y persistencia
de la membrana bucofaringea, junto con un desplazamiento
ventro-medial de los pabellones auriculares que pueden
llegar a fusionarse en la linea media.! Otras anomalias
craneofaciales descritas con menor frecuencia incluyen: mi-
croftalmia, hipertelorismo, fisura labial y palatina y atresia
de coanas.? Es frecuente que esta anomalia coexista junto
con otras anomalias morfologicas severas, especialmente
del sistema nervioso central. A pesar de ello, los pocos casos
descritos en la bibliografia muestran que el diagnéstico
prenatal suele realizarse a edades gestacionales tardias.’

El desarrollo de la tecnologia tridimensional en eco-
grafia ha permitido mejorar la capacidad de diagndstico
de muchas malformaciones; 1til sobre todo en las malfor-
maciones de la cara y cuello.*’

Se reporta un caso de diagndstico prenatal de otocefalia
aislada en la que la combinacion de la ecografia bidi-
mensional y tridimensional permitié la realizacion de un
diagndstico prenatal preciso.
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Paciente primigesta de 21 afios de edad, de nacionali-
dad china, que acudid a nuestro servicio en la semana
21 de gestacion para que se le realizara la ecografia
morfoldgica del segundo trimestre. La paciente carecia
de antecedentes personales de interés o familiares de
consanguinidad o anomalias congénitas. El embarazo
evolucioné sin incidentes, sin referir exposicion a
agentes teratogénicos ni enfermedades concomitantes.
La ecografia de control realizada en la semana 12 no
mostrd hallazgos patoldgicos, el feto tuvo una translu-
cencia nucal de 1.8 mm e indice de riesgo combinado
bajo de aneuploidias (1/2792).

El examen ecografico realizado mostré una gestacion
unica de un feto hembra con una biometria congruente
con la amenorrea.

La exploracion del perfil facial fue dificil, sin llegar
a identificarse la mandibula en el plano sagital ni axial
y sin que los labios se visualizaran en el plano coronal.
Ante la sospecha de una micrognatia se realiz6 un estudio
ecografico tridimensional mediante modo multiplanar y
renderizado que demostr6 un defecto severo a nivel facial
con ausencia total de la mandibula, microstomia y lengua,
lo que producia una imagen elongada del cuello fetal (Figu-
ra 1). También se aprecié un desplazamiento ventro-medial
de los pabellones auriculares que practicamente llegaban
a fusionarse en la linea media (Figuras 2 y 3). La nariz
con sus huesos propios se observo y su tamafo era normal
aunque aparecia discretamente aplanada. En el resto de las
estructuras faciales no hubo alguna otra anomalia, 6rbitas y
frente ni en el resto de las estructuras anatomicas, incluidos
el sistema nervioso central, cardiovascular, genitourinario
y musculo-esquelético. El volumen del liquido amniotico
era normal para la edad gestacional. Ante estos hallazgos
se realiz6 el diagnodstico de otocefalia aislada (agnatia-
microstomia-sinotia).
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Diagnéstico prenatal de otocefalia aislada

Figura 3. (A) Imagen renderizada de la region cérvico-facial fetal. La
flecha indica la fusion de los pabellones auriculares por debajo de la
cara (sinotia). (B) Correlacion macroscopica durante la necropsia.

Los padres fueron informados de los hallazgos ecogra-
ficos y del prondstico desfavorable de la malformacion,
optando finalmente por la interrupcion del embarazo. Tras
la administracion intravaginal de prostaglandinas, a los
dos dias se produjo la expulsion de un feto femenino de
340 g que fallecid a los pocos minutos.

El estudio necrdpsico realizado con el consentimiento
informado de los padres confirmo los hallazgos prenatales.

Desde la primera descripcion de la otocefalia en 1717 por
Figura 1. (A) Corte medio sagital obtenido en el modo multiplanar, K.er?krlng, se han reportado a.llrededor de 100 Ca,SO.S en la
en el que se observa la ausencia de mandibula y se produce bibliografia.® Esta malformacion de caracter casi siempre
una imagen elongada del cuello fetal. La nariz presenta una mortal afecta a menos de 1/70,000 recién nacidos y deriva
forma aplanada apreciandose los huesos propios. (B) Imagen  {e yng alteracion en el desarrollo del primer arco branquial.!
macroscoépica durante la necropsia. . . .

Aunque su causa sigue siendo desconocida se han propuesto
diversas teorias que incluyen: la exposicion a radiaciones,
a agentes teratogenos como los salicilatos o teofilinas y a
alteraciones genéticas que implican a genes especificos del
desarrollo craneofacial, como el OTX2 y el PGAP1.”

Aunque se ha publicado algin caso de otocefalia aisla-
da,'*¢ es muy frecuente su asociacion con otras anomalias
congénitas, que se han descrito junto con una larga lista de
malformaciones que incluyen: holoprosencefalia, encefa-
locele, defectos del tubo neural, situs inversus, agenesia
suprarrenal, ectopias renales, rifion en herradura, cardiopatias
congénitas o anomalias musculo-esqueléticas.® Del mismo
modo, es habitual el polihidramnios debido a la dificultad
para la deglucion que suponen las anomalias orofaringeas
que acompafian esta malformacion.! En nuestro caso no se
observo ninguna malformacion asociada. La cantidad de
liquido amnidtico era normal, quiza porque el polihidramnios

Figura 2. (A) Imagen renderizada del estudio 3D donde se observa
la microstomia (*) y un desplazamiento ventro-medial de los
pabellones auriculares (flechas). (B) Correlacién macroscépica
durante la necropsia. suele manifestarse a edad gestacional mas avanzada.
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El diagndstico ecografico prenatal es dificil y poco
frecuente, a pesar de que la gran expresividad de la mal-
formacion y su asociacidon con otras anomalias pueden
hacer pensar que, a priori, éste sea sencillo. En este sen-
tido, se han publicado menos de 20 casos de diagnostico
prenatal correspondiendo la mayoria de ellos a hallazgos
tardios en el tercer trimestre.® El diagnostico en el primer
trimestre es excepcional, aunque hay casos descritos de
diagndstico temprano,>® en virtud de que la correcta me-
dicion de la translucencia nucal requiere un corte medio
sagital en el que se visualice el perfil facial, incluida la
mandibula. Para ello, Huissuoud y su grupo recomiendan
una completa revision de la cabeza fetal bajo el acronimo
CHIN (Chin, barbilla; Headbone outlines, calota; Inner
head, estructuras craneales internas, Nuchal translucency,
translucencia nucal).’ A pesar de ello, en nuestro caso la
malformacion paso inadvertida en la ecografia realizada en
la décima segunda semana, que se reportd normal.

Sin embargo, la combinacion de la ecografia bidimen-
sional con el examen en tres dimensiones en la vigésima
semana resulté determinante para la obtencion de un diag-
nostico preciso. La captura volumétrica permite el estudio
detallado diferido y el manejo multiplanar de las imagenes.
Esto permite la navegacion en los planos ortogonales que
favorecen la obtencion de cortes dificiles de conseguir con
la ecografia convencional y la evaluacion de la relacion de
las distintas estructuras. Debido a la irregularidad de su
superficie, el estudio de la morfologia facial es uno de los
aspectos donde la ecografia tridimensional ha demostrado
mayor beneficio, es notable su aportacion a la valoracion
de estructuras faciales como: los pabellones auriculares,
los defectos labiales y palatinos y la micrognatia.*?

El modo de renderizacion permite, ademas, una vision
superficial excelente cuando se la compara con los hallaz-
gos de la necropsia,*’ lo que supone una clara ventaja a la
hora de informar a los padres, ya que les permite visualizar
y comprender la gravedad de las lesiones en el feto y, de
este modo, ayudarles en la toma de decisiones, sobre todo
cuando existe una barrera idiomatica que puede llegar a
dificultar en extremo la transmision de la informacion.

La ecografia tridimensional se ha mostrado es-
pecialmente 1til en el diagnodstico temprano de esta
malformacion, porque la dificultad para generar imagenes
en edades gestacionales avanzadas es el principal factor
limitante de la técnica.®’
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El prondstico de la otocefalia es pobre y casi siempre
mortal. Solo se han descrito cuatro casos de supervivencia
superior a un afio, que correspondieron a las formas menos
graves.'Los recién nacidos requirieron de gastrostomia 'y
traqueostomia que se efectuaron luego de la reconstruccion
mandibular de caracter estético. Si bien se ha propuesto
el uso del procedimiento EXIT (ex utero intrapartum
treatment) como medida inicial, éste no se ha mostrado
util para mejorar el pronostico.!°

En conclusion, nuestro caso confirma la especial utili-
dad de la ecografia tridimensional en la evaluacion de las
malformaciones cervico-faciales al permitir un diagndstico
mas preciso gracias a la informacion adicional aportada
en un caso de otocefalia aislada durante la primera mitad
de la gestacion.
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