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Caso de disostosis mandfby!ofaciai

Sindrome Franceschetti-Zwablen

Por los Dres.:

Zo. BrEzina(*) v V. Svozmova

La disostosis mandibulofacial forma
un grupo de anomalias que afectan la
cara y la cabeza. Por primera vex nos
encontramos con este sindrome en el
afio 1889 cuando ¢l oftalmélogo briti-
nico G. A. Berry, deseribié el defecto
congénito, la fisura en el parpado infe-
rior, ¥ la denominé. colohoma.

En ¢l afo 1990 describe E. Treacher
Collins, también oftalmélogo britinico,
dos casos de fisura simétrica de los par-
pados inferiores. junto con el desenvol-
vimiento defectuoso del hueso cigomai-
tico, Segmin este autor se indican muy a
menudo en la literatura anglosajona in-
clusa varios casos plenamente desarro-
llados de la disostosis mandibulofacial.
Mra mencion de este defecto la encon.
tramo= en la literatura en Limo y Mon-
rier en el afo 1923, Isakewits (1927),
Lockhart (1929), Waardenburg (1823)
v en las obras de otros antores mias.” "

Franceschetti y Zwahlen describieron
en 1944 dos casos clisicos de la forma
plenamente desarrollada® v presentaron
asimismo la descripcion detallada del
sindrome, empleando como primeros la
designacién de “disostosis mandibulofa-

i*} Jefe de la Seccién de Pedintria del Hos-
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cial” que se ha arraigado mas tarde
en la literatura.

La disostosis mandibulofacial la ea-
racterizan los sintomas siguientes:

I} Posicion antimongoloide de las
fisuras palpebrales, ¢l coloboma en la
tercera parte del parpado inferior con
desarrollo defectnoso de pestafias (hasta
pestafias faltantes) en las partes centra-
lea de los parpados inferiores. Microftal

mo, raiz de la nariz.

2) Hipoplasia de los huesos faciales,
sohre todo del maxilar y de la mandi-
hula, la llamada boca de pes.

3} Malformacién de Ja orcja exte-
rior, con hipoplasia del pabellén de la
oreja en uno o ambos lados, cuando el
pabellén suele ostentar a menudo la
forma de S. El cartilago es blando, ¥
en la eercania inmediata de los pabe-
llones de la oreja podemos encontrar
salientes  cartilaginosos, posiblemente
los restos de pabellones de orejas con
base de cartilago. Estos salientes son vi-
sibles, o bien los encontramos con el
tacto. Ademas pertenccen aqui las de-
formaciones de los meatos, recubiertos
a veces por la piel. Los pabellones de
las orejas suelen estar dispuestos mis
abajo. A estas anomalias cabe agregar a
menudo las deformaciones de los oidos



wediee e anternn, voan o] deflecia conee
rmente del aido,

4y Macrostomia y paladar gético,
combinado a veees con una fisura del
mismo. Malposicion v maloclusidn de
los dientes. Puede presentarse incluso
una lengua grande v carnosa. descen-
diente hacia atrds.

5) Fistulas ciegas o sacos en las co-
misuras de la hoea v de las orejas. a
VOreE COM ERCTecidn.

6)  Crecimiento atipico de los cabe-
Hos, saliente lingiiiforme de la linea de
rabellos desplazado a la cara.

71 (hras anomalias, como son las
fisuras en la cara o los defectos de los
huesns,

El sindrome puede ser en parte here-
ditario, mas e evidente que existen for-
mas esporadicas (Leiber-Olbrich). Al
presentarse ¢l mismo en la familia. es
mis frecuente en el sexo masculino,

Existe toda una serie de teorias sohre
ol macimiento de este sindrome (4,60,
mas por ¢l momento ninguna de ellas
s perfecta, Por ejemplo segiin Waar-
denburg v Navis remonta el comienzo de
la anomalia al fin de la sexta o al prin-
cipio de la séptima semana embrional,
enando se forma la oreja exterior y los
parpados.? En este momento, enando in-
fluve en estos dos elementos nacientes
voreja v parpado)l de modo perturbados
Ia gena polifens, empicza a desarrollar.
= la mandibula primariamente hipo-
plistica v ¢l hueso cigomatico, que s
forman del ler, arco costal. De esta for-
ma podemos derivar la disostosis man-
dibulofacial como la consecwencia del
defecto del ler. arco costal’,

Desile el punto de vista diagndstico
ienemos que diferenciar:

I+ El sindrome auriculovertebral” que
ostenta aparte de los sintomas men.

cionados incluwo deformidades en las
vértebras, sobre todo en ¢l segmento
toracico y en las vértehras inferiores
del raquis cervical, donde encontra-
mos o menudo fisuras, adherencias v.
debido a ello. una restriecién fun-
cional de la motilidad en los seg-
mentos mencionados. Por aluera &=
caracterizado ¢l sindrome por la es
coliosis do la columna wertebral v
cn los lugares de hendiduras verte-
hrales imperfectamente cerradas, por
salientes ecapilares.

2) Sindrome cérvico-oeulo-acistico Wil
dervanck.

3) Sindrome
Thive,

4} Sindrome Pierre Robin.

oculovertebral Weyers.

Terapia: terapia causal no existe.
pueden efectuarse solamente arreglos
plasticoquinirgicos.’

En el caso nuestro se traté de un nifio
de 7% afios, S.Z., que fue hospitalizado
en la Seccidn de Otologia del Hospital
Municipal de Ostrava con otilis crénica
con hipoecusia bilateral, mas acentnada
a la derecha. Durante el examen pedia-
trico fue constatado que se trataba del
sindrome Francescherti-Zwahlen (Figs.
I. 2, 31. La cara del paciente ostentaba
un aspecto lamative, con nna frente
prominente en la parte de la sutura co-
ronaria, raiz chata de la nariz, posicién
antimongoloide de las fisuras palpebra-
les v coloboma parcial de las partes ex-
teriores de ambos parpados inferiores.
Insercion de las orejas Hamativamente
haja. Ademis el paladar muy aboveda-
do. pectus infundibuliforme, térax rela.
tivamente largo v plano Los dedos en
las extremidades inferiores nn  poco
prolongados.

El diagnéstico de los pulmones dentro
de lo normal, en ¢l corazin soplo pro-
tosistélico sin proyeccién™con el maxi.
mo en ¢l Il espacio intercostal.
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I la anamness familiar: en la pa-
rentela del muchacho no hay clementos
anormales; el padre, la madre v un
hermano son sanos. La madre del niiio
sufrié en el 6to. mes de gestacién un
ataque de gripe, tomé Acylpyrina v
luego no sc sintic bien durante 6 s
manas. Dos meses v medio antes del
parto estaba enferma de los rifiones
(;colicos?) habiendo sido tratada por
tal consecunencia en la Seccién Gineco-
ligica en Ostrava durante unos 10 dias,
El parto fue espontineo en la casa e
maternidad. Pesé al nacer 3850 gr,
largo 52 em. El nifio fue lactado so-
lamente 14 dias v luego recibié Lakton,
Relakton y Sunar. La vitamina D la
ingeria regularmente. La vacunacién se
llevé a cabo dentro de los debidos pla-
zo#. Sn evolucion psicomotdrica ha sido
normal.

Hasta ¢l momento indica haber su-
frido de sarampién, parotiditis en la
edad de 6 meses por primera vez de la
inflamacién del oido medio a la dere-
cha que se repitié luego una vez cuando
tenia el paciente 2 aiios. Desde entonces
ha sido sano. Recién al empezar a ir a
la escucla fue constatada nna dureza de
oido. En la ambulancia ORL fue efec-
tuada una lavativa después de la cual el
oido mejoréd un poco, mas solamente a
la izquierda, quedando ¢l estade sin
cambio alguno a la derecha. Por lo tan-
to fue enviado el nifio a la Seccién de
tologia en Ostrava.

De los examenes de laboratorio men.
CRONAMmMOos
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Miagnosticos de laboratorio dentro e
lo normal,

Examen otolégico: Otitis med. eron. 1.
dx. Audiograma: dureza de vidos con-
ductiva bilateral, mis aguda en el lado
derecho. Rtg de pirdmides: represidn
bilateral de la neumatizaciéon con acen.
tuadas deformaciones periantrales escle.
rotica mas expresadas a la derecha.
Rig del cranco: la parte del cerchro el
craneo es mayor a la par con la parn
facial, en la proyeccion pueden apre-
ciarse impresiones digitatae. En la ra-
diografia de la parte facial del esque-
leto se ve el arco cigomitico derecho
desarrollado un poco hipoplisticamen-
te, asi como una hipoplasia insinuada
de la mandibula. En la radiografia del
raquis cervical, toricico ¥ luvmhbar no
hay deformaciones patolégicas. En la
radiografia del térax estin las costillas
normalmente desarrolladas. ¥ también
su inclinacién cs normal. Rtz de pulmao-
nes: normal, el radix candiovaseular

mias estrecho.

Durante la hospitalizacion se produjo
una exacerbacién de un proceso infla-
matorio a la derecha, mas ¢l mismo =
alivié rapidamente despucs de la tera-
pia basada en Betalactin, Framykoin v
sollux.

En este caso no puede esperarse un
mejoramiento del oido porque se tra-
ta de una anomalia innata que afecta
al mismo tiempo también el oido medio.

DISCUSION

En la literatura se habla, al presen.
tarse la disostosis mandibulofacial en Ja
familia, de un porciento mayor de defee-
tos en caso del sexo masculino. En ¢l
caso nuestro se tratd tambifn de un
nifio con casi todos los sintomas carac.
teristicos del sindrome (posicion mon-
goloide de las fisuras palpebrales, co-
lohoma hilateral del parpado inferior
en la tercera parte exterior del mismo.
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vaie chata de la narie. con hipoplasia
insinnada del houeso cigomitico. con
hipoplasia de la mandibula ¥ con pa-
hellones de las orejas disprsstos mas
abajo). Las anamnesis familiar no osten-
to anomalias anilogas en la parentela.

Dado ¢l hecho de estar combinado el
sindrome Franceschetti-Zicahlen con dua-
reea de oido. e« preciso huscar en ca-
sos no perfectamente claros de defectos
Il nido tambien ¢l ||n-ih|r sindrome
frustral, sobire tode si ¢l aspecto del
paciente ostenta las anomaling mencio-
nadas, v ademias el paladar gético. »
los pabellones de orejas dispuestos mis
ahajo. Es verdad que ¢l sindrome Fran-
coschetti-Zwahien no e2 un fenémeno
muy frecuente. mas por otro lado se-
guramente ne e lan raro como se dice
a veees en la literatura sobre tode las
formas frustrales, porque dentro de un
tiempo relativamente corte hemos e
nido la oportunidad de ver dos nifios con
este similrome,

RESUMEN

Se deseribic el cazo de un nino de 7'

anos con  disostosis  mandibulo-facial
isindrome Franceschetti-Zwahlen) que
no fue reconocido v ¢l cual fue enviado
a la Seccién de Otologia para tratar alli
an dureza ¢ oido.

SUMMARY

A case of a 7 and *% vears old hov
with mandillofacial dvsostosis, Fran-
ceschetti-Zwahlen’s syndrome who was
undiagnosed, wase referred 10 the Otolo-
gical Department for treatment of his
hearing defect. has lwen reported.

RESUME

On y presente un cas de dyostose man.
dibulo-faciale (syndrome de Frances-
chetti-Zwahlen), qui n'ayant éré diag-
nostiqué fut envové au Serviee d'Otolo-
gic pour v #tre tronté pour son defect
audinif,
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