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Motivo de ingreso

RNT (38+1s) AEG (3100g), ingresado por episodio de
cianosis facial con estridor laringeo posterior sugestivo de
posible aspiracion alimentaria

Antecedentes Gestacionales y Perinatales

« Madre: diabetes pregestacional tipo Il mal controlada

« Gestacion: seguimiento en Consultas de Alto Riesgo.
Tratamiento con AAS por cribado preeclampsia de alto
riesgo. Arteria umbilical unica. Serologias negativas

« Parto: espontaneo, eutocico, Apgar 9/10,no reanimacion
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Actuacion y Situacion al ingreso
Tratamiento inicial Evolucion clinica

- Desaturaciones leves

- No apneas. No trabajo
respiratorio

- No cianosis facial ni estridor
laringeo

- Incubadora con control de
constantes

- Dieta absoluta. SOG

- Fluidoterapia

Exploracion fisica a destacar:

-Masa residual de pabellon auricular derecho de 1 cm con orificio minimo
en mufion

-Asimetria facial con el llanto: ausencia de arrugas hemifrontales y de
cierre palpebral derechos, junto con desviacion de comisura
bucal hacia la izda (sugestivo de paralisis facial periférica izda)

-A. Cardiaca: tonos no ritmicos que impresionan de extrasistoles

i \ 0‘2 |
Z N Servicio de
= 7 Pediatria
o PN pi ety




Anamnesis y exploracion fisica
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Diagnostico diferencial
MICROTIA | MICROSOMIA SINDROME
AISLADA CRANEOFACIAL TREACHER-
(sindrome Goldenhar) COLLINS
ETIOLOGIA Desarrollo Defecto de desarrollo primer y segundo arco
incompleto de  branquial.
papellon Esporadico: Defecto vascular Gen TCOF1,
auricular. — Hematoma. cromosoma 5
1-3 por 1 por 25.000 -
INCIDENCIA 10.000 RN, +POr>-200RN. 50.000 RN.
OMENS: anomalias Hipoplasia malar,
ASOCIACIONES Oculares, hipoplasia hendidura
Mandibular, anomalias oido zigomatica,
externo (Ear involvement), anomalias oido
afectacion Nervio facial, externo, atresia de
hipoplasia parotidea (Soft coanas, labio
tissue deficiency), leporino, paladar
vertebrales. hendido...
TRATAMIENTO Protesis, Multiples intervenciones quirdrgicas.
e, cirugia...
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Diagnoéstico diferencial

Ablefaro-macrostomia TWIST2 AD
Antley-Bixler POR, FGFR2 AR
CHARGE CHD7 AD
Klippel-Fell GDF6 AD
Anemia Diamond- TSR2, RPS26, RPS28 XLR, AD
Blackfan

Meier-Gorlin ORC1, ORC4, ORC6, AR

CD6, CD45L, GMNN

Townes-Brocks SALLL, DACT1 AD
Van Meldergem FAT4 AR
Walker-Warburg POMT1 AR

AR: autosémico recesivo. AD: autosdémico dominante. XLR: recesivo
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oy el ligado al sexo.
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;- Transito Gastro-intestinal

i superior: Incoordinacion

: deglutoria moderada. Descarta
E fistula traqueo-esofagica
:
1
1
1
1
1

'ESTUDIOS IMAGEN (1)

re Rx torax: normal

 Laringoscopia (ORL): No
malformaciones

« RM cerebral y penasco:
« ECO cerebral: normal

No malformaciones cerebrales

« Potenciales evocados :
visuales: normales oo oorooommmmmmmmmmmme oo RS

 Potenciales evocados
auditivos: Hipoacusia de
trasmision OD. Resto normal !

presencia de cae y oido interno.
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Tratamiento y evolucion

Ingreso: incubadora,

monitorizacion y dieta absoluta

6 dias de vida

v

Inicio de succion, completa
a los 9 dias

/\ 2 dias de vida

" Alimentacion enteral por sonda

A

Ita a los 12 ddv, 40+1s, 2300 g

~L

— Resultados de estudio genético

Pendiente

Reconstruccion diferida del pabellon auricular,

Control por ORL, Cardiologia Infantil y

Neonatologia

> — o Yy,

| | &
'O %,
: >
w
2 L N
% <
e A ¥

& » S
D Het“fb

X0

5

Servicio de
Pediatria
DEPARTAMENTO DE SALUD

AAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAA




Discusion (Microtia)

Malformacién congénita donde hay poco desarrollo

DEFINICION del pabellon auricular.
) Mutacion gen HOXAZ2: seis monticulos auriculares
FISIOPATOLOGIA provenientes de los arcos branquiales | y II.
EPIDEMIOLOGIA 1-3 por 10.000 RN.

FR: niflos, madre diabética, exposicion a

isotretinoina, talidomida, alcohol o micofenolato.

Clasificacion de Hunter

Grado 1 Pabelldén pequeiio.

Grado 2 Cartilago residual,
algunos componentes.

Grado 3 Masa sin parecido al
pabellon.

Grado 4 Ausencia completa.
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Extraida de: https://www.elsevier.com/
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Conclusiones

La microtia ocurre en 1-3 de cada 10.000 RN
Evaluacion completa para identificar posibles defectos
asociados

Manejo multidisciplinar: neonatologo, cardiélogo,
radiologo, genetista, otorrino, cirujano plastico...
Correccion quirargica diferida a los 6-10 afios de edad
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