i CORREO CIENTIFICO MEDICO
DE HOLGUIN

-,

N5

) ISSN 1560-4381
‘CADO CCM 2018; (4)

PRESENTACION DE CASO

Principales aspectos neurofisioldgicos, clinicos, y genéticos, en

una recién nacida con Sindrome de Cayler

Clinical, genetic, and neurophysiological main features in a newborn girl

with Cayler Syndrome

Jorge Michel Rodriguez Pupo, ! Yesenia Rojas Rodriguez, 2 Enriqueta Nufiez Arias, 3

Yuniel Ricardo Rodriguez, 4 Yudy Cruz Abréu 3

1. Master en Ciencias. Especialista de Primer Grado en Neurologia. Verticalizado en Neurofisiologia
Clinica. Asistente. Investigador Agregado. Hospital Clinico Quirtrgico Lucia Ifiiguez Landin.
Holguin. Cuba.

2. Estudiante de sexto afno de Medicina. Universidad de Ciencias Médicas. Holguin, Cuba

3. Especialista de Primer Grado en Neurofisiologia Clinica. Asistente. Hospital Pediatrico Octavio de
la Concepcidn de la Pedraja. Holguin. Cuba.

4. Especialista de Primer Grado en Pediatria. Verticalizado en Cardiologia Pediatrica. Hospital
Pediatrico Octavio de la Concepcién de la Pedraja. Holguin. Cuba.

5. Especialista de Primer Grado en Fisiologia Normal y Patoldgica. Profesora Auxiliar. Universidad

de Ciencias Médicas. Holguin. Cuba.

RESUMEN

En los neonatos, la hipoplasia o agenesia congénita del musculo depresor del angulo de la boca
(depresor anguli oris), es la causa de la asimetria facial durante el llanto. Los pacientes con esta
anomalia, presentan caida de la comisura labial del lado intacto a diferencia de la paralisis facial
de origen traumatico o congénito, y su diagnodstico se obtiene facilmente, mediante el examen
fisico. Esta anomalia esta asociada con otras de origen congénito, sobre todo los defectos

cardiacos, por lo que se nombra sindrome cardiofacial de Cayler. Se presenta una nifia, recién
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nacida de 56 horas, atendida en el servicio de Neonatologia del Hospital Pediatrico “Octavio de la
Concepcion de la Pedraja” de Holguin, Cuba. La paciente egresa con diagndstico de sindrome de
Cayler, al presentar asimetria facial durante el llanto, y tetralogia de Fallot. Se realizan estudios
neurofisiolégicos como: electroneurografia del nervio facial y electromiograma de los musculos

depresores del labio.

Palabras clave: asimetria facial durante el llanto, hipoplasia, agenesia, electroneurografia,

electromiograma.
ABSTRACT

Asymmetrical Crying Facies Syndrome, is caused by congenital hypolapsia or anguli oris agenesis.
Patients usually present drop of the intact corner of their mouths while crying. Though it is easily
diagnosed, it must be differentiated from traumatic or congenital facial palsies. This condition has
been associated with several other anomalies, especially with heart issues. That's why it is called
Cayler Cardiofacial Syndrome. We have reported a case of a 56 hours newborn girl. She shows
facial asymmetry as a valuable sign for suspecting other congenital anomalies. Clinical evaluation,

including facial nerve electroneurography and electromyography, were performed.

Key words: facial asymmetry while crying, hypolapsia, agenesis, electroneurography,

electroneurography.

INTRODUCCION

El sindrome cardiofacial o de Cayler fue descrito en 1931 por Parmelee. En ese entonces, se
consideraba un signo de escasa importancia, hasta que en 1969, Cayler asocié en 14 pacientes, la
hipoplasia del musculo depresor del angulo de la boca a las malformaciones cardiacas congénitas.
Fue asi que lo llamo6 sindrome cardiofacial. Este Ultimo se caracteriza por la asimetria facial
durante el llanto o la risa, provocada por la hipoplasia o agenesia congénita del musculo depresor
del angulo de la boca. Se asocia a cardiopatias congénitas como: defectos del septo interauricular

e interventricular, tetralogia de Fallot, ductus arterioso persistente y coartacion de la aorta. 2

La hipoplasia del musculo depresor del angulo de la boca también se relaciona con:

malformaciones esqueléticas (sindactilia, hemivértebras, hipoplasia del radio); deficiencias
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genitourinarias (rifndn poliquistico, hipospadias, criptorquidia); deformaciones cervicofaciales
(micrognatia, fisura palatina, malformaciones de pabellones auriculares); incluso con la aparicidon
de neuroblastomas. Este sindrome incluye deleciones del cromosoma 22 y forma parte del
fenotipo CATCH 22. 24

PRESENTACION DE CASO

Presentamos una paciente femenina de 56 horas de nacida, sin antecedentes prenatales,
perinatales y postnatales de interés. Nacida a término (38,5 semanas), de peso adecuado (3800
gramos) y parto eutdcico. Ingresa en el servicio de Neonatologia del Hospital Pediatrico Octavio de

la Concepcidén de la Pedraja, de Holguin, por presentar caida de la comisura labial derecha durante

el llanto (fig. 1).

- S G Al -

Fig 1. Recién nacida de 56 horas, con caida de la comisura labial derecha durante el llanto

Se solicitd valoracidon por Neurologia, por sospecha de una paralisis facial periférica izquierda. Sin
embargo, al realizar el examen fisico constatamos arrugas en la frente con cierre completo y
simétrico de los parpados.

179




Correo Cientifico Médico de Holguin
Efectos aversivos del Metronidazol en pacientes adictos al alcohol

La evaluacién cardioldgica mostrd: cianosis, soplo sistélico III/VI paraesternal izquierdo; pulsos

femorales normales; saturacién Tc-O2, y el resto del examen fisico fue normal.

En cuanto a los estudios complementarios, realizamos una radiografia de térax, en la que
observamos la disminucion del flujo pulmonar, y la tipica silueta de “corazéon en bota”: con punta
levantada y arco medio excavado (fig. 2). El electrocardiograma reveld: ritmo sinusal, y
crecimiento ventricular derecho. Los niveles de calcio y fésforo séricos estuvieron dentro de los

limites normales.

En el ecocardiograma se evidencid paso bidireccional, septo IA integro, septo IV: CIV
perimembranosa con extensidon anterior (5 a 7 mm, respectivamente); desplazamiento anterior
del septo infundibular con didmetro subpulmonar de 5 mm; aorta de 10,5 mm; estenosis valvular
pulmonar y supravalvular; anillo valvular de 6 mm y supravalvular de 3 mm; gradiente total de
53 mm Hg; rama pulmonar derecha de 3 mm, e izquierda de 2,8 mm; sin ductus; arco derecho

sin datos de coartacion en concordancia con tetralogia de Fallot.

La paciente fue egresada con diagndstico de sindrome de Cayler, al presentar tetralogia de Fallot
y asimetria facial durante el llanto. La paciente se sometié a una cirugia de forma electiva y

evolucion satisfactoria.

Fig 2. Radiografia de térax con signos sugestivos de tetralogia de Fallot
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Una vez estable desde el punto de vista clinico, realizamos estudios neurofisioldgicos, incluyendo
electroneurografia (ENG) y electromiografia (EMG). La ENG de ambas ramas inferiores del nervio
facial se efectué con estimulo supramaximo, y se registré por los electrodos de aguja en los
musculos depresores del labio, que determinaron la latencia y la amplitud del potencial de accion.
La EMG se realiz6 de forma bilateral durante el llanto, en el musculo cuadrado de la barba, y
registré la actividad en reposo o con esfuerzo supuestamente maximo. Tales estudios
neurofisioldgicos, mostraron una normalidad en la velocidad de conduccién del nervio facial, con
disminucién de unidades motoras, sin signos de denervaccidon en los musculos depresores del

labio.

DISCUSION

El sindrome de Cayler es una enfermedad extremadamente rara. Se presenta en la etapa
neonatal, cuando el nifio llora o sonrie. En estudios moleculares de algunos pacientes con
sindromes velocardiofacial y de Di George, se detectd la delecién del brazo largo del cromosoma
22 (22q11). Esto ha permitido caracterizar este conjunto de procesos. Se presentan anomalias
faciales asociadas a cardiopatias conotroncales, en las que existen bases genéticas comunes,
dentro del denominado genéricamente fenotipo CATCH 22 (por sus siglas en inglés),
correspondiente a anomalias cardiacas y faciales; en la hipoplasia timica, fisura de paladar e

hipocalcemia. La herencia seria autosémica dominante, con penetrancia incompleta.*>

Durante el llanto, debido a la ausencia o hipoplasia de los musculos que lo desplazan hacia abajo
y hacia los laterales, el lado afectado del labio inferior permanece inmovil. Estos musculos son:
triangular del labio inferior y cuadrado de la barba. Ambos se inervan por la rama marginal de la
rama mandibular del nervio facial. Esta misma rama inerva también al musculo mentalis, que
eleva y protruye el labio inferior. En esta entidad no se afecta, sino que se preserva la inervacion.

Esto se puede corroborar mediante estudios neurofisiolégicos.! 26

Desde el punto de vista clinico se diferencia de la paralisis facial, pues existen arrugas en la frente
y, cierre completo y simétrico de los parpados. Los defectos congénitos del corazén asociados al
sindrome de Cayler, incluyen defectos septales ventriculares y auriculares; tetralogia de Fallot;
estenosis pulmonar; dextroposicion de la aorta e hipertrofia; asi como desarrollo exagerado del

ventriculo derecho.” 8

En algunos casos, los individuos pueden tener microcefalia (una cabeza anormalmente pequefia),
micrognatia (mandibula anormalmente pequena), microftalmias (ojos pequefios), y retraso

mental. 1 2.6
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La hipoplasia del musculo depresor del angulo de la boca, también se relaciona con otras
anomalias como: malformaciones esqueléticas (sindactilia, hemivértebras, hipoplasia del radio),
deficiencias genitourinarias (rindn  poliquistico, hipospadias, criptorquidia), alteraciones
cervicofaciales (micrognatia, fisura palatina, malformaciones de pabellones auriculares), e incluso

se asocia a la aparicién de neuroblastomas. 12 68

De lo expuesto anteriormente, surge la importancia de considerar a la “asimetria facial” como un
signo trascendente, en la que no debemos descartar la sospecha de malformaciones congénitas
con base genética.

Cuando nos encontremos con un recién nacido con desviacion de la comisura labial durante el
llanto; una vez descartada la paralisis del VII nervio craneal; tendremos que pensar en la
posibilidad de hipoplasia o agenesia del musculo depresor del angulo de la boca. Debemos tener
en cuenta que, en el 20% de los casos, esta malformacion se acompafa con otras anomalias,
sobre todo cardiacas, que de no ser diagnosticadas y tratadas precozmente, pueden causar la
muerte del paciente.
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