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Resumen

ANTECEDENTES: La disfonia asociada con trastornos congénitos de la morfo-
génesis craneofacial no se ha descrito con certeza; sin embargo, no se descarta su
correlacion en defectos del desarrollo.

CASO CLINICO: Paciente masculino de 8 afios, con disfonia de inicio desconocido
y diagnéstico al nacimiento de espectro facio-auriculo-vertebral con microtia-atresia
derecha grado III e izquierda grado I de la clasificacién de Hunter. E1 médico espe-
cialista detectd voz dspera con intensidad y timbre adecuados. La nasolaringoscopia
flexible revel6 un nédulo laringeo derecho y un quiste cordal izquierdo. El estudio
de audiometria indicé hipoacusia severa conductiva derecha y audicién normal
izquierda. La disfonia obedecia a una doble enfermedad organica.

CONCLUSIONES: La fisiopatologia de los nédulos laringeos esta descrita en la
bibliografia médica; sin embargo, al quiste cordal Gnicamente se le ha dado peso
congénito debido a remanentes celulares del cuarto y sexto arco branquial. El
tratamiento de las disfonias en pediatria es conservador y se considera la opcién
quirurgica en pacientes con afectaciéon de la via aérea.

PALABRAS CLAVE: Disfonia; quiste cordal; microtia; hipoacusia conductiva.

Abstract

BACKGROUND: Dysphonia associated with congenital disorders of craniofacial
morphogenesis has not been described with certainty; however, its correlation with
developmental defects is not ruled out.

CLINICAL CASE: An 8-year-old male patient with dysphonia of unknown onset
and a birth diagnosis of facio-auriculo-vertebral spectrum with right microtia atre-
sia grade IIT and left grade I of the Hunter classification. The specialist detected a
hoarse voice with adequate intensity and timbre. Flexible nasolaryngoscope revealed
a right laryngeal nodule and a left cordal cyst. The audiometry study indicated
severe conductive hearing loss on the right side and normal hearing on the left
side. In this case, dysphonia was due to a double organic disease.
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CONCLUSIONS: The pathophysiology of laryngeal nodules has already been described in the medical litera-
ture; however, a cordal cyst has only been considered congenital due to cellular remnants of the fourth and sixth
branchial arches. The management of dysphonia in pediatrics is conservative, and surgery is the only option in
patients with airway compromise.

KEYWORDS: Dysphonia; Vocal cord cyst; Microtia; Conductive hearing loss.

ANTECEDENTES

El sindrome facio-auriculo-vertebral, o espectro de Goldenhar, es un trastorno congénito de
la morfogénesis que afecta a estructuras derivadas del primer y segundo arco branquial. Se
caracteriza por una amplia gama de manifestaciones clinicas que pueden ir desde asimetria
facial minima hasta defectos faciales severos y disfuncién de érganos internos. Representa
una continuacién fenotipica con superposicién de malformaciones que puede incluir los ojos,
los labios, la lengua, el paladar, las orejas, el maxilar o la mandibula.! Los fenotipos tipi-
cos incluyen microtia, asimetria facial y dermoide o lipodermoide epibulbar. Los criterios
diagnésticos minimos comprenden microtia aislada o apéndices preauriculares asociados
con microsomia facial. La coexistencia de un dermoide epibulbar acomparnado de defectos
vertebrales define especificamente al sindrome de Goldenhar, lo que ayuda a diferenciarlo
de la microsomia hemifacial aislada.? El sindrome también puede afectar a érganos internos
como el corazoén y los rifiones, ademas del sistema nervioso central y anomalias vertebrales,
lo que amplia su espectro clinico.!?

La asimetria facial sobreviene, aproximadamente, en el 70% de los casos. Suele ser unilateral
y de predominio derecho; la mayoria de los pacientes tienen inteligencia normal. La causa
aun es incierta y la mayoria de los casos son esporadicos, con recurrencia en generaciones de
primer grado de aproximadamente el 2%. Se ha asociado con diabetes gestacional y deleciéon
del gen 22q11.2.2

La microtia es una anomalia congénita que acompana a este espectro. La severidad abarca
desde alteraciones estructurales leves hasta la ausencia completa del oido y asociacién con
hipoacusia de diferentes grados.

Entre el 20 y el 60% de los pacientes pedidtricos muestran fenotipicamente particularidades
sindromaticas y comparten multiples caracteristicas con el espectro 6culo-auriculo-vertebral
con expresion variable. La afectacion es asimétrica con predominio del lado derecho y mayor
frecuencia en el sexo masculino. Aunque la microtia aislada puede considerarse un fenotipo
mas leve dentro de este espectro, es probable que comparta mecanismos genéticos subya-
centes. Para facilitar el diagnéstico, tratamiento y recoleccion de datos se utilizan sistemas
de clasificacién de la microtia. E1 més reciente, definido por el American Journal of Medical
Genetics, conocido como clasificacién de Hunter, establece cuatro categorias: 1) Grado I: se
caracteriza por todos los componentes normales de la oreja, pero con una longitud vertical
de mas de dos desviaciones estandar por debajo de la media. 2) Grado II: 1a longitud vertical
es de mas de dos desviaciones estandar por debajo de la media y son evidentes algunas, pero
no todas, las estructuras de una oreja normal. 3) Grado III: se caracteriza por vestigios de
estructuras auriculares, aunque éstos no son componentes reconocibles de una oreja normal
(forma mas comun), y 4) Grado IV: se caracteriza por la ausencia completa de cualquier resto
del pabellén auricular (anotia).?

La disfonia por defectos del desarrollo en poblacién pediatrica puede estar relacionada con
alteraciones congénitas laringeas. Varela y Schweiger, en 2021, hicieron referencia a la larin-
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gomalacia como la principal causa de disfonia y estridor; representa, aproximadamente, entre
el 60 y el 75% de las anomalias laringeas congénitas.* El segundo o tercer trastorno laringeo
congénito mas comun es la fijacién de las cuerdas vocales y representa, aproximadamente,
entre el 10 y el 20% de los casos. Finalmente, los quistes laringeos son menos comunes y
pueden manifestarse con grados variables de obstruccion de las vias respiratorias, disfonia y
disfagia.**® Los quistes que se han descrito en la bibliografia se categorizan como saculares,
ductales o del foramen del cartilago tiroides.”

Estas afecciones deben considerarse en el diagnéstico diferencial de disfonia persistente en la
infancia, pues su deteccién temprana mediante exploracién endoscopica y evaluacion fonia-
trica es fundamental para prevenir complicaciones respiratorias y fonatorias a largo plazo.

CASO CLINICO

Paciente masculino de 8 afios que manifiesta cambios en las caracteristicas perceptuales vo-
cales detectadas por el médico especialista al acudir a valoraciéon audiolégica por antecedente
de diagnostico de espectro facio-auriculo-vertebral con microtia y atresia derecha grado III
e izquierda grado I en la escala de Hunter. No fue posible establecer el inicio y evolucion de
la disfonia porque para los padres la voz era de caracteristicas normales; asimismo, se do-
cument6 frecuente mal uso y abuso vocal. Al momento de la exploracién cursaba el segundo
grado de primaria con adecuado aprovechamiento escolar.

Entre sus antecedentes heredofamiliares destacdé que no habia historial de hipoacusia ni
malformaciones craneofaciales familiares.

El paciente nacié del tercer embarazo (39 semanas), normoevolutivo, sin adversidades y
parto eutdcico. Al nacimiento se establecid el diagndstico de espectro de malformacién del
pabellén auricular derecho.

Antecedentes posnatales

Cursé con infecciones ocasionales de las vias aéreas. Se refirié esquema completo de vacu-
nacion, asi como adecuado desarrollo de lenguaje y psicomotor.

Exploracion general

Paciente reactivo, con voz de tono agudo, timbre aspero e intensidad adecuada. El habla y el
lenguaje no mostraron alteraciones. Fisicamente tenia caracteristicas de normocéfalo con la
cara y los ojos simétricos, y el puente nasal ancho.

La otoscopia mostré el pabellon auricular derecho con remanente cartilaginoso longitudinal,
apéndice preauricular y atresia del conducto auditivo (Figura 1). El pabellon izquierdo
tenia adecuada morfologia, con el apéndice preauricular por delante del trago (Figura 2),
conducto auditivo estrecho y membrana timpanica integra. La exploracién de cuello permitio
determinar ausencia de adenomegalias.

El estudio con nasolaringoscopia flexible evidencié la mucosa hiperémica con secreciones hia-
linas. Las estructuras del esfinter velofaringeo se visualizaron adecuadamente conformadas;
en la pared faringea posterior se observo tejido adenoideo no obstructivo, patrén de cierre
circular completo sin rodete, la base de lengua granulosa, senos piriformes libres y simétricos,
aritenoides con mucosa hiperémica y edema ++, bandas ventriculares bien delimitadas con
surco de Morgagni libre y simétrico. La cuerda vocal derecha tenia borde irregular libre por
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Figura 1

Oido derecho, remanente cartilaginoso longitudinal, apéndice preauricular, atresia
del conducto auditivo.

Figura 2

Oido izquierdo, apéndice preauricular por delante del trago.

lesion de aspecto gelatinoso y coloracion rosado-blanquecino en la unién con el tercio anterior
y medio. La cuerda vocal izquierda tenia una lesion sélida de aspecto encapsulado de colora-
cién blanco-amarillenta sobre el cuerpo cordal en el tercio anterior. Se evalu6 cierre glético
con el fonema /i/, que se observ6 incompleto y con patrén en reloj de arena. Los primeros
anillos traqueales tenian aspecto normal y sin afectacion de la via aérea. Se evidencié edema
laringeo difuso y secreciones laringeas grado I en la escala de Langmore.

La audiometria determiné hipoacusia derecha severa de tipo conductiva. La audicién izquierda
se determind como normal.
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En el oido derecho la tomografia computada mostré atresia 6sea completa, displasia de martillo
y estribo, asi como pérdida de la relacién articular yunque-estribo; ademas, las mastoides se
percibieron escasamente neumatizadas. El tegmen timpani se observo integro y las ventanas
oval y redonda estaban normales. En el oido interno la céclea mostré morfologia y densidad con-
servadas; los conductos semicirculares y el conducto auditivo interno no mostraron alteraciones.

En el oido izquierdo se observaron caracteristicas normales en todos los segmentos.

Tratamiento

Se inici6 tratamiento foniatrico conservador. Se indicé antihistaminico combinado con es-
teroide (loratadina y betametasona) via oral a dosis ponderal, asi como higiene nasal con
solucién nasal de agua de mar y rehabilitacién vocal mediante un programa de ejercicios de
relajacién y contraccién de cuello, hombros y cintura escapular, ademas de un programa de
ejercicios respiratorios y recomendaciones de higiene vocal.

Hallazgos en la revaloracion

A las tres semanas se percibié mejoria en las caracteristicas acusticas de la voz, esto es, el
timbre era menos aspero, y a la exploracién con nasolaringoscopia flexible se observé dismi-
nucién del edema difuso generalizado; ademas, la cuerda vocal izquierda con lesién quistica
se observo bien delimitada y el borde libre de la cuerda vocal derecha tenia una apariencia
mas regular. También se observé disminucién del edema y de la lesiéon nodular. Figura 3

A consecuencia de la lesion quistica el paciente esta en seguimiento foniatrico y tratamiento
conservador porque no hay dafio de la via aérea.

DISCUSION

En el paciente del caso la disfonia era secundaria a una doble lesion laringea organica (nédulo
cordal derecho y quiste cordal izquierdo), que provocaron un defecto en el cierre glético, propi-

Figura 3

Posterior al tratamiento médico la nasofibrolaringoscopia evidencié la cuerda vocal izquierda con
lesién quistica bien delimitada sobre el cuerpo de la cuerda vocal izquierda en su tercio anterior y el
borde libre de la cuerda vocal derecha con minima irregularidad en el tercio anterior.
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ciado, principalmente, por la lesién nodular. De acuerdo con la bibliografia, estas lesiones son
benignas y se caracterizan por el engrosamiento del epitelio y un grado variable de reaccién
inflamatoria de la lamina propia superficial, cuya causa se atribuye a mal uso y abuso vocal.?

Los quistes cordales son lesiones encapsuladas revestidas de epitelio que se encuentra en la
lamina propia. Pueden ser epidérmicos o de retencién mucosa. En los epidérmicos las cau-
sas pueden ser congénitas o relacionadas con remanentes celulares del cuarto y sexto arco
faringeo,’ por lo que puede estar asociado con el espectro fascio-auriculo-vertebral, en el que
sobrevienen alteraciones de estructuras derivadas del primer y segundo arco faringeo.!° Los
quistes cordales, a diferencia de los nédulos cordales, no responden al tratamiento conser-
vador, por lo que debe considerarse la opcién quirurgica.*®

CONCLUSIONES

La rehabilitacién vocal, combinada con tratamiento farmacoldgico, dio resultados favorables
porque, a las tres semanas, el paciente del caso mostré mejoria clinica en la calidad vocal.
Sin embargo, en cuanto al quiste cordal izquierdo es necesario el seguimiento conjunto de las
areas de foniatria y otorrinolaringologia. En la bibliografia no est4 asentada la relacién de
los quistes cordales con el espectro facio-auriculo-vertebral; sin embargo, se le da peso a una
posible asociacién embriolégica que, en el paciente del caso, puede ser coincidente.
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