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RESUMEN

La asimetria facial durante el llanto es causada por
la hipoplasia o agenesia congénita del musculo
depresor del dngulo de la boca. Los pacientes con
esta anomalia presentan caida de la comisura labial
del lado intacto durante el llanto. Es facilmente
diagnosticable mediante el examen fisico, pero debe
diferenciarse de la paralisis facial de origen trau-
matico o congénito.

Esta anomalia menor se ha asociado con varias
otras anomalfas congénitas, sobre todo defectos
cardiacos, enlo que se llamé el sindrome cardiofacial
de Cayler. Recientemente, este sindrome se asocié
con deleciones del cromosoma 22y forma parte del
fenotipo CATCH 22.

Presentamos un caso y realizamos una actualiza-
cién del sindrome enfatizando la asimetria facial
como un importante signo de sospecha de otras
anomalfas congénitas asociadas.

Palabras clave: asimetria facial durante el llanto, diag-
ndstico diferencial.

SUMMARY

Facial asymmetry while crying is caused by con-
genital hypoplasia or agenesis of the depressor
anguli oris muscle. Patients with this anomaly usu-
ally present droop of the intact corner of their
mouths while crying. Though it is easily diagnosed
clinically, it must be differenciated from facial pal-
sies of traumatic or congenital origin.

This minor anomaly has been associated with sev-
eral other anomalies, specially with heart defects,
in what was referred as Cayler cardiofacial syn-
drome. Recently, this syndrome was associated
with chromosome 22 deletions, being part of the
CATCH 22 phenotype.

We have reported a case and made a review of this
syndrome emphasizing "facial asymmetry" as a
valuable sign for suspecting other congenital
anomalies.

Key words: facial asymmetry while crying, differential
diagnosis.

INTRODUCCION

La asimetria facial durante el llanto,
debido a la hipoplasia o agenesia del
miusculo depresor del angulo de la boca
es una anomalia menor que afecta entre 6
y 8 de cada 1.000 nacidos vivos.

El diagnéstico diferencial mds impor-
tante es la pardlisis del nervio facial.

La importancia de su deteccién radi-
ca en la asociacién con otras malforma-

ciones, especialmente las cardiopatias
congénitas, lo que constituye el sindro-
me cardiofacial o de Cayler.? A pesar de
ser de presentacion infrecuente, es im-
portante incluirlo como diagnéstico di-
ferencial, a fin de facilitar su rdpido abor-
daje y el adecuado manejo de la informa-
cién a los padres.

CASO CLINICO

L.G., paciente de sexo femenino, naci-
da de término (40 semanas), de peso ade-
cuado (2.800 gramos), parto vaginal. Pri-
mera gesta de pareja no consanguinea y
sin antecedentes patolégicos. Present6
desde el nacimiento, asimetria facial du-
rante el llanto (Figura 1), agenesia de radio
izquierdo y soplo cardfaco.

Motivé suingreso alos 15 dfas de vida
en el Servicio de Cirugfa Cardiovascular
del Hospital de Nifios “Ricardo Gutié-
rrez”, interrupcién del arco adrtico (IAA)
y comunicacién interventricular (CIV).

Al examen fisico la paciente se encon-
traba enbuen estado general y hemodiné-
micamente compensada. Alimentada con
pecho materno alibre demanda. Su antro-
pometria correspondia al percentilo 10.

A la auscultacién cardiaca presentaba
primer y segundo ruidos normales, soplo
sistélico regurgitativo en mesocardio, so-
plo continuo en foco pulmonary ausencia
de pulsos femorales. Tension arterial en el
miembro superior derecho de 84/46 mm
Hg, y en el miembro inferior derecho, 65/
34 mm Hg.

Enlaradiografia de térax se observaba
cardiomegalia moderada con hiperflujo
pulmonar. La radiologfa comparativa de
miembros superiores evidencié agenesia
de radio izquierdo (Figura 2).

Laecografia abdominal y renal resulté
normal.

Los niveles de calcio y fésforo séricos,
estuvieron dentro de limites normales. En
las poblacioneslinfocitarias se detecto dis-
minucién de linfocitos CD3 y CDS8. Se
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realiz6 cariotipo con sonda FISH (hibridiza-
cién fluorescente in situ) para deteccién de
deleciones del cromosoma 22 con resultado
negativo.

Alos tres dias de su internacién se realizé
cirugfa cardiovascular, consistente en cerclaje
de la arteria pulmonar, ligadura de ductus
arterioso y correcciéon del arco adrtico. La
evolucion fue buena y la paciente fue
externada a los cinco dfas posquirdrgicos.

Egresé con diagndstico de sindrome de
Cayler por presentar asimetria facial duran-
teelllanto, cardiopatia congénita troncoconal
y agenesia de radio izquierdo.

DISCUSION

Originalmente descripta por Parmelee
en 1931, como una anomalia sin significado
clinico, la asimetria facial durante el llanto
cobré relevancia a partir de que Cayler des-
cribié el sindrome cardiofacial, que com-
prende hipoplasia del musculo depresor
del dngulo de la boca y malformaciones
cardiacas congénitas, en catorce pacientes
en 1967.13

La afectacion clinica, reside en asimetria
de la boca (labio inferior), inicamente du-
rante el llanto, que se presenta desde el naci-

Ficura 1. Caracteristica de la asimetria facial
durante el llanto

miento y se mantiene a lo largo de toda la
vida del individuo. Con los afios, el defecto
suele tornarse menos ostensible.

La parte lateral del labio inferior afectado
puede estar adelgazada. Enlamayoria delos
casos estd afectado el lado izquierdo.*?

Debe hacerse hincapié en el diagnéstico
diferencial con la pardlisis facial, sea esta
congénita o traumatica (parto forcipal).*® El
diagndstico es eminentemente clinico.

En la entidad que describimos existen
arrugas en la frente, simetria de los surcos
nasogenianos y cierre completo y simétrico
de los labios. El nifio puede hacer “puche-
ros” y succionar, sin pérdida de leche por las
comisuras de la boca.>”

Anatémicamente, el lado afectado del la-
bio inferior permanece inmévil durante el
llanto, debido a la ausencia o hipoplasia de
los musculos que lo desplazan hacia abajo y
lateralmente. Estos mtisculos son: el triangu-
lar del labio inferior y el cuadrado de la
barba, ambos inervados por la rama margi-
nal de la rama mandibular del nervio fa-
cial.** Esta misma rama también inerva el
musculo mentalis, que eleva y protruye el
labio inferior, pero como en esta entidad no
se encuentra afectada la inervacion, esta ac-
cién se encuentra preservada. Todo esto se
puede corroborar mediante estudios neuro-
fisiolégicos (excitabilidad nerviosa y tiempo
de conduccién).*”

Las anomalias asociadas a la hipoplasia
del depresor del dngulo de la boca también
fueron descriptas desde la primera publi-

FiGura 2. Radiografia que muestra la agenesia
del radio izquierdo (A) y la imagen normal del
antebrazo derecho (B)




cacién del sindrome.?® La frecuencia de
estas malformaciones es muy variable se-
gun las publicaciones (del 0 al 100%).* En-
tre las mds comunes se encuentran las car-
diopatias congénitas, que son 15 veces més
frecuentes que en la poblacién normal y
son causa deimportante morbimortalidad.”
Entre las cardiopatias que originalmente
report6 Cayler, es frecuente la asociacion
con CIV, aunque posteriormente se descri-
bieron otras, especialmente las del drea
conotroncal (Fallot, IAA, atresia pulmonar,
doble salida ventriculo derecho, tronco
arterioso).?””?

Siguen en frecuencia las malformaciones
cervicofaciales (micrognatia, fisura palatina,
malformaciones auriculares), esqueléticas
(sindactilia, hemivértebras, agenesia de ra-
dio), genitourinarias (hiploplasia renal, este-
nosis ureteral, hipospadias), gastrointesti-
nales (estenosis y atresia anal), neurolégicas
(retraso psicomotriz, convulsiones) eincluso
neuroblastoma.'®’

En estudios moleculares de algunos pa-
cientes con sindrome de Cayler, se detectd
delecién del brazo largo del cromosoma 22
(del 22q11).>101 Esta alteracién también se
detecté en los sindromes de Di George y
velocardiofacial. Esto ha llevado a englobar
este conjunto de procesos, que se caracteri-
zan por presentar anomalias faciales asocia-
dasacardiopatias conotroncales, y enlas que
existe base genética comtn dentro del deno-
minado genéricamente, fenotipo CATCH 22
(porlasigla eninglés correspondiente a ano-
malias cardiacasy faciales, hipoplasia timica,
fisura de paladar, hipocalcemia).**'2 La he-
rencia serfa autosémica dominante con pe-
netrancia incompleta.*'

De lo expuesto surge la importancia de
considerar a la “asimetria facial” como un
signo trascendente, ante el cual debemos
incluir la sospecha de malformaciones con-
génitas con base genética.
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CONCLUSIONES

Cuando en la practica médica nos encon-
tramos frente a un recién nacido con desvia-
cién de la comisura labial durante el llanto,
ademds de descartarla conocida parélisis del
VII par craneal, debemos considerar entre
los diagnoésticos diferenciales la agenesia o
hipoplasia del musculo depresor del dngulo
de la boca, asi como malformaciones congé-
nitas asociadas, con especial énfasis en las
malformaciones cardiovasculares. m
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