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Otocefalia. Informe de un caso de autopsia

(Otocephalus. A post mortem case report)

Mario Alfonso Reséndiz-Moran,* Ariadna Alicia Valencia Gutiérrez,* Virgilia Soto Abraham,* Marco
Antonio Duran-Padilla*

RESUMEN

La otocefalia es una malformacion congénita poco frecuente del primer y segundo arcos branquiales, que suele ser letal y con-
siste en desplazamiento ventromedial de las orejas (sinotia), aplasia mandibular (agnatia), ausencia de lengua (aglosia) y micros-
tomia. Existen pocos casos informados en la literatura. Se presenta el caso de un 6bito con otocefalia del sexo femenino de 30
semanas de gestacion con las caracteristicas antes descritas, que fue estudiado post mortem.
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SUMMARY

Otocephaly is a very rare malformation of the first and second branchial arches, which consists of ventromedial displacement of the
external ear structures (synotia) mandibular aplasia (agnatia), absence of the tongue (aglossia), and microstomia. There are few lit-
erature case reports. This is a case report of a 30th week female dead fetus that was undergone post mortem study and which was
presented the characteristics above.

Key words: Otocephaly, lethal diseases, congenital malformations.

La otocefalia es una malformacion congénita rara, letal,
con patron de herencia autosdmica recesiva, secundaria a
alteraciones en el desarrollo de las estructuras derivadas
del primero y segundo arcos branquiales, producidas
como consecuencia de una migracion inadecuada de célu-
las de la cresta neural por defectos tempranos del centro
organizador rombencefalico responsable del desarrollo del
tercio inferior de la cara.! Dentro de las alteraciones des-
critas en esta entidad se encuentran: sinotia (desplaza-
miento ventromedial de las orejas), agnatia (hipoplasia o
aplasia mandibular), aglosia (hipoplasia o aplasia de la len-
gua) y microstomia.* Otras anomalias asociadas menos
frecuentes son: membrana orofaringea imperforada, mal-
formaciones en el oido medio, holoprosencefalia, rifiones
en herradura, enfermedad valvular cardiaca, situs inver-
sus, ciclopia, anomalias de las extremidades como poli-
dactilia, defectos de las vértebras y costillas. Se informa
un caso con estudio de autopsia.

* Unidad de Patologia del Hospital General de México y Facultad
de Medicina de la UNAM.
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PRESENTACION DEL CASO

Producto de la segunda gestacion, la madre tenia como
antecedentes una cesarea previa con periodo intergené-
sico de 1 afio 3 meses. En el primer embarazo curso6 con
hipertension durante el tercer trimestre, con obtencién
de un producto normal. Durante su segundo embarazo,
tuvo varias hospitalizaciones por infeccion de vias urina-
rias, que fue tratada con amikacina y ampicilina. Se diag-
nosticé polihidramnios a través de ultrasonido desde el
segundo trimestre de gestacion. Inicié con trabajo de
parto espontaneo y después de 30 minutos se obtuvo
producto del sexo femenino, sin datos de vitalidad con
circular de corddn apretada en el cuello, ademas de
abundante liquido meconial. En la exploracion fisica se
encontrd 6bito de 30 SDG, se observaron orejas de im-
plantacién cervical, microstomia y ausencia de maxilar
inferior, resto de la exploracién normal. Peso 1,700 g,
talla 42.5 cm, perimetro cefélico 29.5 cm, perimetro
braquial 7 cm, perimetro toréacico 24.5 cm, perimetro
abdominal 22.5 cm, longitud del pie 5.5 cm. En el estu-
dio post mortem habia sinotia, agnatia y microstomia (Fi-
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guras 1y 2), se encontr6 un esbozo de lengua (Figura 3)
y microscopicamente se observo una masa muscular con
glandulas mucosas revestidas por epitelio plano estratifi-
cado. En el estudio radiogréfico se observo ausencia to-
tal de mandibula (Figura 4). El encéfalo no mostro
anormalidades. En el resto del estudio macroscépico no
se encontraron alteraciones.

DISCUSION

La otocefalia es una malformacion congénita muy rara,
con pocos casos informados en la literatura. Este trastor-
no se conoce desde hace varios siglos como se ilustra en
el feto humano con anencefalia y otocefalia que se en-
cuentra en el Museo de Patologia de Vilnius (Lituania).

Aspectos anatémicos y fisiopatoldgicos relevan-
tes. La otocefalia se relaciona con falta de perforacion de
la membrana orofaringea, lo que condiciona ausencia de
deglucion del liquido amniético por el feto, con el conse-
cuente polihidramnios. Al acumularse el liquido amnioti-
co en la cavidad uterina, ésta se hiperdistiende, lo que
ocasiona un trabajo de parto pretérmino, con la obten-
cion de un producto inmaduro,* como ocurrio en el caso
aqui presentado. Aunado a la inmadurez fetal per se, la
atresia de la membrana orofaringea condiciona alteracio-
nes ventilatorias graves que llevan a la muerte neonatal
poco tiempo después del nacimiento. Por este motivo, la
otocefalia es considerada letal, aunque en 1996 se repor-
té un caso de una nifia con esta malformacion que sobre-
vivié al periodo perinatal.®

Ademas de las caracteristicas clinicas tipicas de la oto-
cefalia, se han descrito otras alteraciones asociadas, por
ejemplo, la presencia de situs inversus totalis, afecciones
renales, vertebrales y costales, probablemente debidas a
una alteracion generalizada en la migracion de células
primitivas.®* Cuando la otocefalia se asocia con ciclopia (la
variante mas grave del complejo agnatia-holoprosencefa-
lia), se ha propuesto que es un defecto de induccion del
mesodermo precordal.*

Ademas de la sinotia, se han descrito algunos hallazgos
anatomopatoldgicos importantes en el hueso temporal,
como son: altura de piso medio muy baja, malrotacion de
estructuras del oido medio, malformaciones graves del
oido medio, trayecto anomalo de la arteria cardtida inter-
na, indentacion del proceso basal de la coclea, capas de la
capsula ética incompletas, dehiscencias 6seas a nivel de la
coclea, huesos del oido medio fusionados y en posicion
anormal. Se ha descrito que tales anormalidades se deben
a detencion temprana del desarrollo fetal y a malrotacion
de estructuras causada por la ausencia de la presion que
debia ejercer el arco mandibular, con implicaciones en el
desarrollo embrioldgico del oido.5” Otras alteraciones en-
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contradas en los fetos afectados son: maxilar y cigomatico
mas pequefios de lo normal y situados en direccion ven-
trocaudal, masculos masticatorios fusionados en la linea
media y formando el piso de la boca, y anormalidades
inespecificas en musculos, vasos y nervios de la cabeza.”

Factores etiologicos asociados. Se han descrito
factores genéticos implicados en la aparicion de este
trastorno. En estudios anteriores, la aparicion de otoce-
falia se asociaba con la mutacion recesiva y letal inducida
por rayos X del gen Oto localizado en el cromosoma 1.8
Sin embargo, en estudios mas recientes se ha observado
gue la mutacion homocigota del gen denominado actual-
mente Otx2 del cromosoma 1 (el cual se expresa en cé-
lulas del mesodermo y endodermo anterior, destinadas a
formar la porcion rostral de la cabeza) en ratones, pro-
duce una falla en el desarrollo de estructuras faciales,
mientras que la mutacion heterocigota del mismo gen
produce un fenotipo de otocefalia o un fenotipo del
complejo agnatia-holoprosencefalia debido a la expre-
sién de Otx2 en el neuroectodermo anterior.*° Se ha
observado que los genes Otx1 y Otx2 juegan un papel
sinérgico en el desarrollo del cerebro anterior y del cere-
bro medio cuando ambos genes se expresan. En ratones,
el gen Otx1 se expresa débilmente cuando hay mutacio-
nes del Otx2, es decir, cuando éste se encuentra muta-
do, enmascara las funciones normales del gen Otx1.101
Puede haber locus alterados como en el caso de Otmf18
y Otmf2, que han sido implicados en la aparicién de las
alteraciones craneofaciales.®

Si bien es cierto que los factores genéticos al parecer
juegan un papel muy importante en la aparicion de oto-
cefalia, se cree que su etiologia es multifactorial. Se han
estudiado in vitro los efectos teratogénicos de algunos
farmacos utilizados para el control del asma como el al-
buterol, la teofilina y la beclometasona, asociandose a la
aparicion de otocefalia cuando se emplean durante el
embarazo.!? Otros factores ambientales como las radia-
ciones ionizantes o la administracion de talidomida, pri-
midona y acido retinoico al parecer también juegan un
papel importante en la génesis del trastorno.!

Diagnostico. El diagndéstico de otocefalia es basica-
mente por observacion del fenotipo. Actualmente el (ni-
co método diagnostico prenatal es por ultrasonido
bidimensional (convencional) o tridimensional. En el pri-
mero se puede observar polihidramnios, ausencia de
sombra gastrica, hipotelorismo y la presencia de un esto-
ma pequefio. El ultrasonido tridimensional es un estudio
especial que permite tener una visibn mas completa, y
gue esta indicado cuando se observan alteraciones en el
ultrasonido convencional. Al ser tridimensional permite
confirmar el diagndéstico de otocefalia al observar la ag-
natia, sinotia y microstomia. No existen marcadores se-
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Figura 1. Feto con otocefalia que muestra desplazamiento ven- Figura 3. Vista anterior de la diseccion de la faringe en donde se
tromedial de ambos pabellones auriculares en el cuello, microsto- observa agenesia de la lengua (aglosia).
mia y agnatia.

Figura 2. Vista lateral de feto con otocefalia que muestra ausen- Figura 4. Radiografia lateral del feto en donde se observa
cia total de la mandibula y desplazamiento del pabellén auricular agenesia de la mandibula (agnatia).
en el cuello.
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Transporte de drogas ilegales en el interior del cuerpo humano. Primeros casos pediatricos. Los ata-

ques terroristas contra los Estados Unidos han conducido a un incremento de las medidas de seguridad en las fron-
teras que ha tenido como resultado un inesperado aumento de la incautacion de alijos de drogas. Como reaccion a
esto, los narcotraficantes pueden empezar a utilizar nifios como correos, incluso empleandolos como “cuerpos pa-
quete”. Esta es la posibilidad que se contempla en este articulo, documentandola con dos casos clinicos. El primer
caso es el de un chico de 16 afios que, a su llegada a los Estados después de un vuelo intercontinental, se presento
con sintomatologia compatible con la intoxicacion por opiaceos. Su estado mental mejord tras la administracion de
cloruro de naloxona. Mas tarde confesé que transportaba 53 bolsitas de heroina, una de las cuales se habia roto. Se
recupero sin consecuencias. El segundo paciente es un chico de 12 afios que acudi6 al servicio de urgencias con una
hemorragia rectal. Habia llegado recientemente a Estados Unidos procedente de Europa y confesé haber transpor-
tado heroina. Evacuo 84 paquetes. Su recuperacion fue también normal. Los autores comunican los primeros dos
casos de “cuerpo paquete” conocidos en la literatura pediatrica y revisan el diagndéstico y el tratamiento de esta en-
tidad clinica. Los pediatras deben ser conscientes de que la utilizacion del cuerpo como contenedor de contraban-
do no estd, desgraciadamente, limitado a los adultos. (S.). Traub y cols., Arch Pediatr Adolesc Med 2003; 157:
174-177). Tomado de: MTA-Pediatria, Vol. XXIV, N° 3, 2003.
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