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Prevalencia al nacimiento de
microtia-anotia. Maternidad del
Hospital Clinico de la Universidad
de Chile, periodo 1983-2005

Julio Nazer H1, Guillermo Lay-Son R?2, Lucia Cifuentes O3.

Prevalence of microtia and anotia at
the Maternity of the University of
Chile Clinical Hospital

Background: Microtia is a congenital defect characterized by
disturbances in the size and form of the ear lobe. Anotia corresponds to the absence of the ear lobe.
Aim: To study the prevalence of microtia and anotia at the Maternity of the University of Chile Clinical
Hospital. Material and methods: Analysis of the database of the Latin American Collaborative Study
of Congenital Defects (ECLAMC). All newborns and stillborns with congenital defects are incorporated
to this database. Results: The prevalence of microtia-anotia in the period 1982-2001 was 8.7 per
10,000 born alive. Chilean hospitals have an uniform prevalence of 5.2 per 10,000 born alive. Thirty
seven percent presented as isolated malformations and the rest were associated to other defects. Eighty
six percent of non isolated cases were part of a syndrome. Sixty eight percent were mild or moderate
forms and the rest, severe forms. Two cases were stillborns and two newborns died before hospital
discharge. Conclusions: The prevalence of microtia in this hospital and in the rest of Chilean hospitals
is significantly higher than in the rest of non Chilean hospitals participating in the ECLAMC, that is 4.1
per 10,000 born alive (Rev Méd Chile 2006; 134: 1295-301).
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aBecario de Genética Clinica

| término microtia se refiere a una anomalia
congénita del oido externo, ya sea en su
tamafio o en su morfologia, que puede presentar-
se en forma variable desde un pabellén auricular
mas pequefio, hasta la ausencia completa del
pabellon (anotia). Este espectro de anomalias
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puede asociarse a atresia del conducto auditivo
externo y del oido medio.

Tiene una gran connotacién social, ya que las
personas afectadas pueden sufrir de problemas psico-
I6gicos derivados de este defecto, visible y dificil de
ocultar y, ademas, alteraciones funcionales relaciona-
das donde un alto porcentaje de ellas sufren de un
déficit importante de la audicién, lo que obliga a
tratamientos especializados y multidisciplinarios.

Embriol6gicamente, el oido externo, junto al
oido medio, nervio facial, maxilar superior e inferior,
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se origina a partir del primer y segundo arco
branquial, lo que explica la asociacion de la microtia
con las anomalias del espectro EOAV (espectro
Oculo-auriculo-vertebral), el sindrome de Treacher
Collins y la secuencia de Pierre Robin. El pabell6n
auricular se desarrolla a partir de tres prominencias
mesenquimatosas denominadas monticulos, promi-
nencias auriculares, que surgen de las margenes del
primer arco branquial. EI mesénquima de estas
prominencias proviene del mesodermo del primer y
segundo arcos branquiales. El ndcleo o centro del
mesoderma, que forma el area primitiva del conduc-
to auditivo, puede alterarse al producirse la recanali-
zacién y provocar una atresia de él. Al mismo
tiempo que se desarrolla anormalmente el primer
arco branquial, otras estructuras derivadas de él,
como el tensor del timpano, maléolo, el incus y la
mandibula, pueden también alterarse. Al comprome-
terse el segundo arco branquial, puede producirse
algunas anomalias del nervio faciall.

Comunmente, la microtia se expresa en grados
de I a IV, en el cual el grado IV corresponde a la
anotia. Es una anomalia de diagndstico obvio, por
lo que las diferencias de frecuencias entre los
distintos centros seguramente son reales y no
debido a falta de diagnéstico o a sobrerregistros.
La microtia puede presentarse en forma aislada o
como parte de un sindrome malformativo.

Un gran porcentaje de esta patologia se pre-
senta en forma aislada, esporadica dentro del
grupo familiar, compatibles con una herencia
multifactorial. Se han descrito familias en las que
la herencia ha sido autosdmica recesiva 0 autoso-
mica dominante3. Las formas asociadas, a menudo
tienen una causa genética, formando parte de
sindromes, asociaciones o secuencias malformati-
vas, entre los cuales destacan el espectro 6culo-
auriculo-vertebral (que engloba a la microsomia
hemifacial y el sindrome de Goldenhar), el sindro-
me de Treacher-Collins y cromosomopatias, como
las trisomias 13 y 18.

La etiologia de esta anomalia es desconocida,
pero se sugiere que el mecanismo de produccién
sea una disrupcion, una alteracién del flujo vascu-
lar durante el desarrollo*®, pero lo méas comdn
son casos esporadicos compatibles con una he-
rencia multifactorial®. Entre los factores ambienta-
les, la microtia se ha asociado con el uso de
ciertos teratdgenos como la talidomida’8 el acido
retinoico?, el alcohol y la diabetes mellitus%.11,

OBIETIVOS

Debido a que existen escasos estudios que carac-
terizan la epidemiologia de la microtia, el presente
trabajo tiene como objetivo establecer la prevalen-
cia al nacimiento de las distintas formas de
microtia en la maternidad del Hospital Clinico de
la Universidad de Chile en el periodo entre enero
de 1983 y julio de 2005 y compararlas con las
cifras de los otros hospitales chilenos participantes
del ECLAMC, con el resto del ECLAMC (ECLAMC
sin Chile) y con otros programas de monitoriza-
cién de malformaciones congénitas a nivel mun-
dial, calcular la frecuencia de casos aislados y
asociados a otras malformaciones, sindromes re-
conocidos, precisar la frecuencia de atresia del
conducto auditivo externo, si son uni o bilaterales,
y estudiar diversos factores demograficos, como
peso de nacimiento, sexo, edad materna, otros
malformados en la familia, y consanguinidad.

PACIENTES Y METODO

El ECLAMC (Estudio Colaborativo Latino America-
no de Malformaciones Congénitas)2 es un siste-
ma de registro de investigacion y de vigilancia
epidemiolégica, de base hospitalaria y de tipo
caso-control, para estudiar la prevalencia al naci-
miento y los factores de riesgo para anomalias
congénitas, que se inicio en 1967. Chile, por
intermedio del Hospital Clinico de la Universidad
de Chile (HCUCH), ingres6 en 1969 y desde esa
fecha ha permanecido en él, en forma activa e
ininterrumpida. Para comparar nuestros resultados
con los otros hospitales chilenos del ECLAMC y
con el total del ECLAMC, recurrimos al ultimo
Informe Final del ECLAMC, publicado en 2002 y
con material de 1982 a 200113,

Todos los recién nacidos (RN) son examinados
por un pediatra neonat6logo de la maternidad. A
este registro se incorpora todo recién nacido (RN)
vivo (NV) o mortinato (NM) que nace en la
maternidad del Hospital, que pese 500 gramos o
mé&s y que presente una o mas malformaciones
congénitas. Se completa una ficha ad hoc, segin un
Manual Operacionall4, en la que se consignan los
antecedentes maternos, controles prenatales, datos
sobre el parto y del RN, como peso al nacimiento,
sexo, nacido vivo o muerto y se describe detallada-
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mente las malformaciones que presenta. Se toma
como control al RNV, del mismo sexo, que nace a
continuacion y que no presenta anomalias congéni-
tas. Los NM malformados no tienen control. Asi se
ha formado una base de datos, de la que extrajimos
la muestra para este trabajo.

Basado en las caracteristicas del defecto, clasi-
ficamos cuatro grupos, de acuerdo al Manual
Operacional del ECLAMC4:
< Microtia I. La oreja es malformada y mas

pequefa que lo normal. Es posible reconocer

todas las partes de la oreja.

< Microtia Il. La oreja es mas pequefia y menos
desarrollada que en el grado I; el hélix no esta
totalmente desarrollado. Las otras partes de la
oreja pueden no estar bien definidas.

< Microtia Ill. Sélo queda un cordén, el borde
del hélix y pueden quedar segmentos sueltos,
no identificables.

= Microtia IV. Anotia: ausencia total de la oreja.

De acuerdo a si era posible identificar el
conducto auditivo externo, se les clasific6 como
acompafados o no de atresia.

Estudiamos el periodo 1 de enero de 1983 al
31 de julio de 2005.

Se compararon las tasas de prevalencia al
nacimiento mediante prueba de chi cuadrado.

RESuULTADOS
En el periodo 1 de enero de 1983 a 31 de julio de

2005, se produjeron 65.053 nacimientos consecuti-
vos en la Maternidad del HCUCH, 64.841 RNV y 462

NM. Esto representa una mortinatalidad global de
0,71%. Entre ellos se encontraron 4.528 RN malfor-
mados (6,96% del total de nacimientos), 4.462 NV
(6,88%) y 66 NM (14,28%; 66/462). En el total de RN
malformados, 57 (1,25%) presentaron algin grado
de anotia-microtia, lo que representa una prevalen-
cia al nacimiento de 8,76 por 10.000 (Tabla 1). Estas
frecuencias son mayores que las encontradas por
otros autores®. Al comparar la prevalencia al naci-
miento de microtia entre los distintos hospitales
chilenos, se aprecian significativas diferencias (X2
=46,03; p =0,0044) que se deben a que el Hospital
del Salvador y San José de Santiago, Hospital Dr. E.
Torres de Iquique y Gustavo Fricke de Vifia del Mar
presentan tasas significativamente mas elevadas que
el resto de hospitales chilenos. La prevalencia de
microtia en Chile (5,2 por 10.000) es significativa-
mente superior al resto del ECLAMC (4,1 por 10.000;
X2 =10,74; p =0,001) (Tabla 2).

En la Tabla 3 se compara la prevalencia al
nacimiento de microtia en distintos paises del
mundo y se observa que existen grandes diferen-
cias entre los distintos centros (X? =577,7 con 15
grados de libertad; p <0,001) consistentes en
mayores prevalencias en poblaciones latinoameri-
canas y mucho menores en poblaciones caucasi-
cas y japonesa, lo cual es concordante con lo
sefialado por otros autores!®-18,

En 21 pacientes (36,8%) el defecto se presentd
en forma aislada y en 36 (63,2%) estaba asociado
a otras anomalias congénitas, esto representa una
tasa de 3,23 por mil para las formas aisladas y 5,53
por mil para las asociadas.

En 21 casos formaban parte de algin sindrome
conocido y 10 casos en que no se especifico el

Tabla 1. Total de nacimientos, nacidos vivos y mortinatos, total de pacientes con anotia-microtia, en NV'y
MN. Maternidad del Hospital Clinico Universidad de Chile. Periodo 1983-2005

n % Tasa x 10.000

Total de nacimientos 65.053

Nacidos vivos 64.841

Nacidos muertos 462 0,71

Total de malformados 4.528 6,96

Malformados vivos 4.462 6,88

Malformados mortinatos 66 14,93

Total de RN con microtia 57 —_— 8,76
RNV con microtia 55 —_ 8,48
RNM con microtia 2 —_ 4,33
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diagnostico del sindrome, es decir 86,1% (31/36)
de los casos asociados formaban parte de algin
sindrome, los mas frecuentes fueron trisomia 18 y
sindrome de Goldenhar (Tabla 4). Esta proporcion
difiere en parte de otras comunicaciones, en que
algunos dan mayor frecuencia a las aisladas!’. En
5 pacientes (8,8%) se asocio Unicamente a papilo-
mas preauriculares y fistulas auriculares.

Cuando analizamos individualmente las anoma-
lias que con mayor frecuencia se asociaron a
microtia en nuestra muestra, tanto en formas sindré-
micas como no sindrémicas, destacan ademas de los
papilomas preauriculares y fistulas auris, las altera-
ciones de la conformacion de los huesos craneanos

y las anomalias del desarrollo mandibular. Varios de
los nifios afectados de microtia, presentaban mas de
una malformacién asociada (Tabla 5).

En 40 pacientes (70,2%) la anomalia fue
unilateral, siendo mas frecuente a derecha (65%).

En cuanto a la severidad del defecto, 39 RN
(68,4%) presentaron formas leves a moderadas (21
pertenecian al grupo | de la clasificacion y 18 al
grupo I1). Mientras que 18 nifios (31,6%) presenta-
ban formas severas, 15 eran del grupo Il y 3
pacientes presentaron anotia (grupo V). Veinticin-
co RN (43,9%) presentaban atresia del orificio de
entrada al conducto auditivo externo, lo que
constituye un signo de severidad de la anomalia.

Tabla 2. Total de nacimientos, de casos con microtia y tasas por 10.000 en hospitales chilenos participantes
en el ECLAMC y en el total del ECLAMC
Periodo 1982-2001

Hospital Ciudad Nacimientos N°de Microtia Tasa x 10 mil
Clinico Universidad de Chile Santiago 63.656 34 5,3
Clinica C. Freire Santiago 3.942 1 2,5
Dr. Juan Noé Arica 3.419 0 0,0
Regional Valdivia 46.437 23 5,0
Higueras Talcahuano 76.566 31 4,0
Clinica Las Condes Santiago 14.846 7 4,7
Militar Santiago 9.845 5 51
Grant Benavente Concepcidn 53.344 26 4,9
Naval Valparaiso 13.246 4 3,0
Clinica Francesa Concepcién 6.417 3 4,7
Gustavo Fricke Vifia del Mar 10.623 11 10,4
Clinica S. Aleman Valdivia 9.257 7 7,6
Clinica Tabancura Santiago 1.581 2 12,7
Del Profesor Santiago 1.169 0 0,0
Regional Rancagua 22.399 12 54
Dr. E. Torres Iquique 2.046 4 19,6
Hospital Base Linares 5.753 0 0,0
Hospital de Puerto Montt Puerto Montt 5.944 4 6,7
Sétero del Rio Santiago 15.331 5 3,3
Salvador Santiago 12.129 15 12,4
San Borja Arriaran Santiago 13.474 4 3,0
San José Santiago 15.260 14 9,2
Regional Talca 4.087 1 2,4
Hospital de Cauquenes Cauquenes 349 0 0,0
Hospital de Curico Curico 1.048 1 9,5
Total de Chile 412.168 214 5,2
Resto del ECLAMC 3.162.441 1.290 4,1
Total del ECLAMC 3.574.609 1.504 4,2
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Tabla 3. Comparacidn de anotia-microtia
entre Programas de Registro de MF
(ICBDMS Anual Report 1992)

Pais

Tasa x 10.000

Ecuador: Quito
Chile: Santiago
México

Chile

Eclamc
Finlandia
Suecia

Espafia

Israel

Italia

China

USA: Atlanta
Australia
Japon
Dinamarca
Francia: Paris
Inglaterra y Gales
Rep. Checa
Noruega

17,40
8,76
6,22
5,10
4,96
3,69
2,50
2,05
1,89
1,46
1,40
1,28
1,09
0,90
0,70
0,50
0,25
0,25
0,17

Tabla 4. Sindromes reconocidos en
los que se encontrd microtia

Treacher-Collins
Microsomia hemifacial
Trisomia 13
Orofaciodigital

Secuencia de Pierre Robin
Holoprosencefalia alobar
Siameses polimalformados
Branquio-oto-renal?
CHARGE

Subtotal

N/E
Total

Asociacion papiloma-fistula 5/57

Sindrome N° de casos
Trisomia 18 4/57 (7%)
Goldenhar 4/57 (7%)

3/57  (5,3%)
3/57  (5,3%)
1/57  (1,8%)
1/57  (1,8%)
1/57  (1,8%)
1/57  (1,8%)
1/57  (1,8%)
1/57  (1,8%)
1/57  (1,8%)

21 (36,8%)
(8,8%)
10/57 (17,5%)

36/57 (50,9%)

Referente a la distribucién por sexo, no hubo
diferencias (29 femeninos y 28 masculinos). Sin
embargo, la proporcion de sexos es diferente en
las formas aisladas que en las asociadas, aunque
esta diferencia no alcanza la significacion estadisti-
ca (p =0,37): en las mujeres, 31% de los casos la
microtia estaba asociada a otras anomalias, en
tanto que esto ocurrié en 42,8% de los varones.

El peso promedio fue de 2.928 gramos, inferior
al peso promedio de los controles 3.289 gramos,
lo que esta de acuerdo a lo encontrado por otros
autores!’. El promedio de la edad materna de los
RN afectados fue de 28,1 afios y el de los
controles 28,5 afios.

Al investigar por otros malformados en la familia,
este antecedente se encontrd en 27 casos (47,4%).

En cinco casos (8,8%) encontramos anteceden-
tes de otros miembros de la familia afectados con
anomalias del EQAV.

Al revisar la mortalidad entre los nifios con
microtia, encontramos que 2 de los 57 recién
nacidos con microtia (3,5%) fueron mortinatos. Y
que de los restantes 55 nacidos vivos, fallecieron 8
posteriormente (14,5%).

De los mortinatos, 1 nifio tenia un sindrome
polimalformativo no reconocido y 1 presentaba
trisomia 18. De los recién nacidos con microtia
que fallecieron en el servicio, 4 eran polimalfor-
mados, 1 era portador de una trisomia 13, 1 con
trisomia 18 y 1 con holoprosencefalia alobar.

Discusion

Un hecho importante que conviene destacar cuan-
do se analizan frecuencias de alguna malforma-
cion congénita, es la variedad de criterios
diagnosticos que pueden haber entre los distintos
registros. Esto mismo ocurre con las prevalencias
de anotia-microtia. El ECLAMC, cuya metodologia
seguimos nosotros, por lo que son comparables,
entrega cifras que van desde 1%. en Passo Fundo,
Brasil hasta 19,05 por mil y 20,8 por mil en dos
maternidades de La Paz, Bolivial3, lo que demues-
tra que en un mismo registro las frecuencias son
heterogéneas entre los hospitales.

Se puede observar, también, esta misma heteroge-
neidad entre los distintos hospitales chilenos partici-
pantes en el ECLAMC (Tabla 2), discrepancias sobre
las que no tenemos una explicacion, con excepcion
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La Tabla 5. Anomalias mas frecuentemente asociadas con microtia en nuestro material

Anomalias asociadas Frecuencia Porcentaje
Papiloma preauricular 11/57 19,3%
Alteraciones huesos craneales 11/57 19,3%
Micrognatia-agnatia 10/57 17,6%
Fisura paladar y/o labio 8/57 14,0%
Cardiopatia congénita 8/57 14,0%
Alteracion extremidades inferiores 8/57 14,0%
Alteracion extremidades superiores 8/57 14,0%
Genitales hipoplasicos 7/57 12,3%
Alteraciones en tamafio boca 7/57 12,3%
Alteraciones en nariz 6/57 10,5%
Alteraciones palpebrales 6/57 10,5%
Alteraciones renales 5/57 8,8%
Asimetria facial 5/57 8,8%
Fistula auris 4/57 7,0%
Alteraciones oculares 4/57 7,0%
Alteraciones neuroanatdémicas 4/57 7,0%

tal vez de los hospitales que tienen una muestra muy
pequefia, lo que explicaria sus muy altas 0 muy bajas
tasas, debido s6lo al azar. Anotia-microtia es una
anomalia externa, de facil diagnostico, por lo que es
poco probable que hubiera un subregistro o sobrerre-
gistro en una patologia de diagnoéstico obvio.

Si comparamos nuestras frecuencias con las de
otros programas a nivel mundial (Tabla 4), se
puede observar que las tasas mas altas son de
poblaciones hispanicas o indoamericanas (Chile,
ECLAMC, México, Espafia), con la Unica excep-
cion de Finlandia, por lo que International Clea-
ringhouse for Birth Defects Monitoring Systems!5,
sugiere que existe una importante contribucion
genética en la etiologia de esta anomalia congéni-
ta. En un estudio de Aase y cols'6, en la poblacién
de Nuevo México, encontraron que la microtia es
significativamante mas frecuente en la poblacion
indoamericana que en los otros grupos raciales
estudiados. Un aporte a esta hipotesis es lo
publicado por Castillal’, quien propone que,
ademas de la influencia genética, existe otro factor
importante que es la altura sobre el nivel del mar,
ya que las areas de mayor prevalencia de esta
anomalia congénita estan por sobre los 1.500
metros de altura sobre el nivel del mar. Quito
(2.819 metros) es la ciudad con la mas alta tasa
descrita de microtia (17,4 por 10.000), a ello hay

que agregar Ciudad de México (2.309 metros) con
una tasa de 6,22 por 10.000, las tasas también son
relativamente altas en Bogota, Colombia (2.700
metros) y La Paz, Bolivia (3.640 metros).

Un hecho interesante encontrado en nuestra
muestra, es la menor frecuencia de casos aislados,
comparados con lo encontrado por Martinez-
Friasl8 del Estudio Colaborativo Espafiol de Mal-
formaciones Congénitas (ECEMC) que usé
también la metodologia ECLAMC, que report6é
55,7% de formas aisladas, contra 36,8% de la
nuestra. Otto Sanchez y cols!® refieren 47,3% de
formas aisladas en Ciudad Bolivar, Venezuela,
Castilla y Oriolil” encontraron en Quito, Ecuador,
85% de casos aislados y s6lo 15% asociados y en
el resto de los paises del estudio, 66,3% de casos
aislados y 33,7% de asociados. De los casos
aislados, 87,5% tenian atresia del orificio de
entrada al conducto auditivo externo, de los
asociados sélo el 52,8%. Shaw et al?0 encontraron
una tasa de 2,16 por mil de anotia-microtia en
nifios sin anomalias cromosémicas (0,63 por mil
aisladas y 1,53 mil asociadas a otras anomalias
estructurales). Encontraron también mayor preva-
lencia aisladas entre hispanicos y asiaticos que
entre blancos no hispéanicos. Mastroiacovo et als®
encontraron mayor prevalencia entre mujeres pri-
miparas, en tanto que Harris et als?l describen
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mayor prevalencia entre mujeres grandes multipa-
ras, en varones e hispanicos. Otros factores de
riesgo comunicados son, ademas de la altura
sobre el nivel del mar, el tabaquismo paterno y la
diabetes insulino dependiente®-11,

Es interesante presentar las caracteristicas ge-
neal6gicas de algunos casos en los que encontramos
parientes afectados con anomalias del espectro
Oculo-auriculo-vertebral (EOAV), compatibles con
herencia mendeliana autosémica dominante.

En un caso de microtia tipo Il derecha sin
atresia de CAE, de sexo masculino, su padre
presentaba una microtia de grado similar, ademas
de un papiloma preauricular.

En otro caso de microtia tipo | derecha, de sexo
masculino, el abuelo paterno tuvo malformacién de
orejas no especificadas, una tia paterna con anotia
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