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RESUMO

Introducéio: A microssomia craniofacial é a segunda
malformacédo de face mais comum, resultante de altera-
¢6es no desenvolvimento embriondrio do primeiro e se-
gundo arcos branquiais. Podem apresentar principalmen-
te anormalidades de orelha e de mandibula, além de ou-
tras estruturas derivadas destes dois arcos. Método: Es-
tudo retrospectivo foi realizado com objetivo avaliar as
manifestacdes encontradas em pacientes atendidos durante
o perfodo de 1996 a 2006. Foram revisados 163 prontu-
drios dos pacientes portadores de microssomia craniofacial,
sendo 94 (57,7%) do sexo masculino e 69 (42,3%) femini-
no. Resultados: Houve preponderancia do lado direito,
observado em 87 (53,4%) pacientes, seguido de 48 (29,4%)
do lado esquerdo, e 26 (16%) bilateralmente. A deformi-
dade de orelha externa mais comum foi microtia (110 pa-
cientes — 67,5%); sendo que 13 (7,8%) pacientes tinham
orelhas normais. O conduto auditivo apresentava-se nor-
mal em 26 (16%) pacientes, atrésico em 21 (12,9%) e
ausente em 110 (67,5%). Perda condutiva foi encontrada
com 57 (35%) pacientes. A deformidade de mandibula foi
classificada como grau | em 37 (21,9%) lados, 22 lados
(13%) grau llA, 20 lados (11.8%) grau 1IB, e 11 (6,5%)
grau lll. Evidenciou-se que 36 (22,1%) pacientes tinham
mandibulas normais. Macrostomia estava presente em 24
(14,7%) pacientes, paralisia facial em graus varidveis em
12 (7,4%) pacientes e comprometimento érbito-palpebral
em 10 (6,1%). Concluséo: Este trabalho apresenta uma
série importante de casos de microssomia craniofacial,
demonstrando as caracteristicas clinicas dos pacientes
atendidos no CAIF, um centro de referéncia no tratamento
de deformidades craniofaciais.

Descritores: Assimetria facial. Orelha externa/
anormalidades. Mandibula/anormalidades. Face/
anormalidades.

SUMMARY

Introduction: Craniofacial microsomia is the second
most common facial malformation (approximately 1:5000
live births) with variable phenotypic expression in the
development of the first and second branchial arches. Ear
and mandibular abnormalities represent the main clinical
findings. Method: This retrospective study was performed
evaluating our series of 163 patients with craniofacial
microsomia treated over one decade (1996 and 2006)
demonstrating wide variable range of clinical characteristics
of patients treated at Assistance Center for Cleft Lip and
Palate, a large regional reference center for craniofacial
deformities. Results: Our findings demonstrated: 1. 94
(57.7%) were male and 69 (42.3%) female. 2. There was
predominance of the right side (n=87, 53.4%) over the
left side (n=48, 29.4%) and bilateral cases (n=26, 16%).
The most common presentation to ear deformity was microtia
(n =110 patients, 67.5%); 13 (8%) patients presented with
normal ears. The external meatus was normal in 26 (16%)
patients, atreticin 21 (12.9%) and absentin 110 (67.5%).
Hearing loss was identified in 57 patients (35% of the ca-
ses). The mandible deformity was classified as Pruzansky
grade | in 37 sides (21.9%), grade IlA in 22 sides (13%),
grade IIB in 20 sides (11.8%), and grade Ill in 11 sides
(6.5%). We identified 36 (22.1%) patients with normal
mandibles. Macrostomia was identified in 24 (14.7%)
patients, facial palsy in different grades in 12 (7.4%) and
orbito-palpebral deformities in 10 (6.1%). Conclusion:
This paper represents one of the largest series of cases of
craniofacial microsomia to date in a single center. This
study confirms and validates the high degree of variability
found in the presentation of this common disorder.

Descriptors: Facial asymmetry. Ear, external/
abnormalities. Mandible/abnormalities. Face/
abnormalities.
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INTRODUCAO

A microssomiacraniofacial édescritacomo umasindrome
congénitaem que ocorrem alteraces no desenvolvimento em-
brionéario do primeiro e segundo arcos branquiais3. O acome-
timento unilateral € preponderante sobre o bilateral e as mani-
festagOes fenotipicas sdo muito variadas e em graus diferen-
tes de acometimento®. Podem se apresentar como anormalida-
desde orelhaexternae média, de mandibula, denervosfacia e
trigeminal, de arco zigomético, e musculos da mastigacéo e
da mimica, ou de quaisgquer outras estruturas provenientes
desses dois arcos?3%%, Em 1963, Gorlin et al.* sugeriram o ter-
mo Displasia Oculo-Auricul o-Vertebral, incluindo anomalias
vertebrais nessa entidade clinica, tentando dar uma caracteri-
zagcd0 mais abrangente a essa sindrome t&o variada em sua
apresentacdo e etiopatogenia. Temincidénciarara, acometendo
aproximadamente 1 caso a cada 5.600 nascidos vivos'.

Esse estudo retrospectivo tem como objetivo avaliar as
manifestacBes encontradas em pacientes atendidos no Cen-
tro de Atendimento Integral ao Fissurado Labio Palatal
(CAIF), no periodo de 1996 a 2006.

METODO

Foram revisados 163 prontuérios dos pacientes porta-
dores de microssomia craniofacial atendidos no CAIF, no
periodo de 1996 a 2006 (Figuras 1 e 2). Foram analisados 0s
dados referentes & idade de admiss@o no centro, sexo,
|ateralidade, tipo e grau dadeformidade da orelha, presenca
ou auséncia do conduto auditivo, grau de perda auditiva,
grau da malformagdo mandibular e orbito-palpebral,
macrostomia, comprometimento do nervo facial e de partes
moles.

Figura 1 - Diferentes apresentacées da microsomia craniofacial. A. Paciente com microtia direita e auséncia de
acometimento mandibular. B. Paciente com hipoplasia mandibular leve e macrostomia direita.
C. Paciente com hipoplasia grau Il de mandibula e microtia direita

Figura 2 - Classificacdo de Meurman para deformidades auriculares.
A. Grau |, com hipoplasia de terco superior. B. Grau Il, microtia. €. Grau Ill, anotia
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RESULTADOS

Foram analisados 163 pacientes portadores de
microssomia craniofacial, dos quais 94 (57,7%) eram
do sexo masculino e 69 (42,3%) do sexo feminino. A
idade média de chegada ao servigo foi de 8,4 anos e a
idade média no momento da coleta dos dados (2007)
foi de 13,2 anos. Com relacéo alateralidade, 87 (53,4%)
pacientes possuiam malformacéo do lado direito, 48
(29,4%) do lado esquerdo, e 26 (16%) bilateralmente,
sendo que em 2 (1,2%) casos n&o havia descri¢do do
lado acometido.

O acometimento da orelha externa (Tabelas 1 a 4) foi
classificado em: microtia (110 pacientes —67,5%); anotia
(13 —-8%); anotiabilateral (3 —1,8%); hipoplasiado terco
médio (1 — 0,6%); hipoplasia do terco superior (12 —
7,4%); duplicidade de orelha (4 — 2,4%); “ question mark
ear” (7 —4,3%); ausénciade lobulo (1 —0,6%); alteragcdo
deldbulo (1 - 0,6%); apéndice pré-auricular (1 —0,6%).
Treze (8%) pacientes foram considerados portadores de
orelhas normais e 2 (1,2%) nao foram avaliados. Havia
pacientes com acometimento bilateral e foram conside-
rados duas vezes. O conduto auditivo apresentava-se
normal em 26 (16%) pacientes, atrésico em 21 (12,9%) e
ausenteem 110 (67,5%). Seis (3,6%) pacientes ndo foram
avaliados. Quanto a perda auditiva, 57 (35%) apresen-
tavam perda condutiva, 4 (2,4%) neurossensorial, 23
(14,1%) mista, 1 (0,6%) mista bilateralmente, 49 (30%)
pacientes ndo foram avaliados e 10 (6,1%) pacientes ndo
apresentavam perda auditiva. Foram avaliados por meio
do BERA, 21 pacientes com idade abaixo de 3 anos, ndo

Tabela 2 - Estado clinico do meato auditivo externo

Apresentacéio N° de % de
pacientes Pacientes*
Normal 26 16,0%
Atrésico 21 12,9%
Ausente 110 67,5%

*Seis pacientes ndo foram avaliados quanto ao conduto auditivo.

Tabela 3 - Descricdo do tipo da perda auditiva

Tipo N° de % de
pacientes Pacientes
Condutiva 57 35,0%
Neurossensorial 4 2,4%
Mista 23 14,1%
Mista Bilateral 1 0,6%
Sem Perda Auditiva 10 6,1%

Tabela 4 - Descricgo do grau da perda auditiva

sendo determinado o tipo de perda auditiva. Perda leve
ocorreu em 11 (6,7%) lados, moderada em 19 (11,6%), Grau de Perda N° de % de
moderadamente importante em 57 (34,9%), importante Auditiva Lados Lados
em 9 (5,5%), graveem 1 (0,6%), e normal em 1 caso. N&o
havia relato do estudo auditivo em 80 prontuérios de Leve 11 22,1%
pacientes. Moderada 19 21,9%
Moderadamente Importante 57 13,0%
Importante 9 11,8%
0,
Tabela 1 - Tipo de acometimento auricular Grave ] 6,5%
Sem Perda Auditiva 1 6,5%
Acometimento N°de % de
pacientes Pacientes
Normal 13 8,0%
Microtia 110 67,5% Tabela 5 - Distribuicdo dos pacientes conforme a
Anotia 13 8,0% classificag@o de Pruzanski modificada
Anotia Bilateral 3 1,8% Acometimento N° de % de
Hipoplasia de Terco Superior 12 7,4% pacientes Pacientes
“Question Mark Ear” 7 4,3% Normal 36 22,1%
Duplicidade de Orelha 4 2,4% Grau | 37 21,9%
Hipoplasia de Terco Médio 1 0,6% Grau llA 22 13,0%
0,
Auséncia de Lébulo 1 0,6% CravllB 20 11,8%
Grau Il 11 6,5%
Alteracéo de Lébulo 1 0,6%
*Em 43 prontuédrios ndo havia descricdo da deformidade mandibular.
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A deformidade de mandibulafoi classificada de acordo
com Pruzanski modificado® (Tabela 5). Evidenciou-se que
36 (22,1%) pacientes eram normais, 37 (21,9%) apresenta-
vam grau |, 22 (13%) lados grau 11 A, 20 lados (11.8%) grau
1B, 11 (6,5%) grau |11 e 43 pacientes (25,4%) n&o possuiam
relato em seus prontuarios. Dos 6 (3,6%) casos bilaterais, 3
apresentavam graus diferentes de comprometimento man-
dibular em cada hemiface e 3 apresentavam acometimento
similar em ambos os lados.

Macrostomiafoi evidenciadaem 24 (14,7%) pacientes.
O nervo facial estava afetado em graus variaveis em 12
(7,4%) pacientes. Com relacdo ao comprometimento
Orbito-palpebral, 10 (6,1%) pacientes apresentavam
alguma alteracéo, sendo 3 (1,8%) casos de cisto dermoide,
2 (1,2%) de microftalmia, 2 (1,2%) colobomas de pal pebras
superior, 1 (0,6%) colobomade palpebrainferior, 1 (0,6%)
ectrépio bilateral, e 1 (0,6%) caso de fissura palpebral
superior associado a malformagao de iris. Fissuras |abio-
palatais foram evidenciadas em 7 casos, com diferentes
apresentacoes.

Havia varias sindromes nesta série. A sindrome de
Goldenhar foi encontradaem 8 (4,9%) pacientes, Sindrome
auriculocondilar em 6 (3,6%) casos e sindrome de Nager em
1 (0,6%). Outras malformac@es foram encontradas em 27
(16,5%) pacientes. Dentre elas, foram encontradas
malformagdes cardiacas como arritmia, situsinversustotalis,
comunicacgéo interatrial, comunicacado interventricular,
tetralogia de Fallot, estenose de valva pulmonar,
dextrocardia e mesocardia. Também, alteracGes vertebrais,
polidactilia e agenesiarenal foram identificadas.

DISCUSSAO

A microssomia craniofacial compreende a segunda
malformagcédo facial mais freqliente, havendo relatos de sé-
ries importantes na literatura, com algumas centenas de
casos. Murray et al.® apresentaram uma série de 62 pacien-
tes em 25 anos, com preponderancia do lado direito (35
casos), e bilateralidade em 16%. Orelha estava normal em
um terco dos pacientes, com microtiaem 12 e anotiaem 17
casos. Deformidades dsseas estavam presentes em todos
0s pacientes, sendo da forma leve em 29 casos, moderada
em 21 egraveem 12. Paralisiade nervo facial foi identificada
em 16 (25,8%) pacientes. Concluiram que aassimetriaman-
dibular foi a primeira manifestacdo do esqueleto, tornan-
do-se mais evidente com a idade, em decorréncia do
crescimento contralateral. Posteriormente, 0 mesmo gru-
po apresentou uma série de 154 pacientes, e propds uma
classificacdo para as deformidades, tentando uniformizar
seus achados®. Utilizaram asigla OMENS, indicando “O”
para deformidades orbito-palpebrais, “M” para mandibu-
lares, “E” para auriculares, “N” para alteracfes do nervo
facial e “S” para partes moles. Houve pequena variagao
em relagdo ao sexo, sendo mais comum em mulheres, dife-
rente de nossos achados. Kawamoto'® também relatou que

a incidéncia era maior no sexo masculino. Demonstrou
maior incidéncia a direita, com 16% de bilateralidade.
NUmeros similares foram encontrados em nossa casuistica,
diferente de Grabb? (102 pacientes), que ndo identificou
diferenca entre os lados, com 11% de acometimento
bilateral. Converse et al.** (280 pacientes) encontrou 5%
de bilateralidade.

A incidéncia de acometimento mandibular ficou ao
redor de 78%, contra 85% de Vento et al.®. Harelatos que
variam de 89 a 100% dos casos®. A classificacdo de
Pruzanski®3, modificada por Mulliken e Kaban®, continuaa
ser a mais utilizada para a descricdo das deformidades
mandibulares. Asformasleves (Grau | ellA) tém frequéncia
maior quando comparadas as formas mais graves (1B e
[r).

Em relacdo as deformidades auriculares, foi eviden-
ciado indice de 92% de malformagéo do pavilhéo auricular.
Vento et al.® relataram acometimento de 60% dos casos.
Isto pode ser explicado pelo fato do CAIF representar
um centro de referéncia no tratamento de déficits
auditivos, e receber muitos pacientes portadores de
microssomiacraniofacial devido aalteracdo auricular. As
perdas condutivas foram as alteracdes mais evidencia-
das, pela auséncia de conduto auditivo externo, e a
microtiafoi adeformidade mais comum, seguida de anotia.
Tentativas de correlacionar a deformidade auricular com
os achados auditivos sdo extensas na literatura®. Porém,
outras correlacdes entre as deformidades ndo estéo
totalmente confirmadas. Pruzanski®® avaliou 101 pacien-
tes com microsomia e encontrou relacéo entre o grau de
deformidade de orelha e deformidade esquel ética. Murray
et al.® ndo confirmaram esta associacgéo em 62 pacientes,
mas encontraram uma associagdo direta entre o grau de
deformidade de orelha e a paralisia facial. Nossos acha-
dos foram de auséncia de correlacdo entre os achados
auriculares e as deformidades 6sseas. Foi encontrada
correlacao entre a deformidade auricular (classificacéo
de Meurman), o grau de perda auditiva e a deformidade
de ossiculos de ouvido médio.

Vento et al.® encontraram 45% dos pacientes com algu-
ma alteracao do nervo facial. Outros autores'*referem in-
dices que variam de 22 a 45%. Nossos achados foram infe-
riores (7,4% dos casos). Talvez esta discrepancia esteja
nos critérios adotados para identificagdo das anormalida-
des. E referido que mais de 25% dos pacientes possuem
anormalidades de nervos cranianos, com nervo facial ou
desvio de palato. Este desvio pode estar correlacionado a
combinacdo de assimetria estrutural, hipoplasia muscular
e fragueza de nervo craniano®™. O ramo do nervo facial
mais acometido € o nervo marginal de mandibula, seguido
pelo ramo frontal. Isto também ocorreu em relagéo a
macrostomia, onde Vento et al .2 relataram 62% de incidén-
ciade macrostomia. Valores entre 23 e 35% de macrostomia
foram descritos por Gougoutas et al.*. Nossos resultados
demonstraram indices de 14,3%.
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