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RESUMEN

Introduccion: La cirugia plastica, ademéas de ocuparse de la estética, es crucial en el
tratamiento de las deformidades congénitas y adquiridas. La mayoria de los defectos
tratados son deformidades adquiridas, pero incluye el tratamiento de anomalias
congénitas craneofaciales, de mano, torax, labio y paladar, patologias del desarrollo
mamario, genital y vascular. Estas no se presentan aisladas, lo cual hace mas complejo y
valioso el tratamiento.

Objetivo: Caracterizar las anomalias genéticas expresadas en sindromes que requieren la
intervencion del cirujano plastico.

Metodos: Se realizo una revision bibliografica en Pubmed, Elsevier, Google académico,
Research y Scielo de articulos en inglés y espafiol. Se utilizaron como estrategias de
busqueda la palabra sindrome asociada a las alteraciones donde interviene el cirujano
plastico (hemangioma, agenesia vaginal, alteraciones palpebrales, nasales, de las orejas,
cutaneas, extremidades, anomalias mamarias). De las 350 fuentes encontradas se
seleccionaron 97 teniendo en cuenta como criterio de inclusién articulos completos,

originales, revisiones bibliogréaficas y presentaciones de casos.
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Conclusiones: Es menester del cirujano plastico contribuir con el tratamiento integrador
de los pacientes portadores de estos sindromes que, aunque infrecuentes, aun existen y
demandan de una mejoria estética y funcional. En su mayoria se presentan en edad
pediatrica, pero algunos signos clinicos alcanzan la edad adulta, porque deben completar
el desarrollo fisico y la madurez psicoldgica para ser intervenidos quirdrgicamente. Es la
cirugia reconstructiva la oportunidad de un adecuado desarrollo biopsicosocial al proveer
una mayor calidad de vida.

Palabras clave: sindrome; alteraciones genéticas; agenesia vaginal; anomalias mamarias;

craneofacial; extremidades.

ABSTRACT

Introduction: Plastic surgery, in addition to coping with aesthetic aspects, is crucial for
managing congenital and acquired deformities. Most of the treated defects are acquired
deformities, but include also congenital craniofacial, hand, thorax, lip and palatal
abnormalities, as well as conditions of mammary, genital and vascular development.
These do not occur in isolation, which makes treatment more complex and valuable.
Objective: To characterize the genetic abnormalities expressed in syndromes that require
the intervention of a plastic surgeon.

Methods: A bibliographic review of articles in English and Spanish was performed in
Pubmed, Elsevier, Google Scholar, Research and SciELO. The search strategies included
the word sindrome [syndrome] associated with the alterations in which the plastic surgeon
intervenes (hemangioma, vaginal agenesis, palpebral alterations, nasal, alterations of the
ear, skin, limbs, and mammary abnormalities). Of the 350 sources found, 97 were selected
taking into account, based on, as inclusion criteria, the fact that they were full articles,
original articles, bibliographic reviews and case presentations.

Conclusions: It is the plastic surgeon's duty to contribute with the integrative
management of patients with these syndromes that, although infrequent, still exist and
demand aesthetic and functional improvement. Most of them occur at pediatric ages, but
some clinical signs reach adulthood, since physical development and psychological
maturity must be achieved before they can be surgically intervened. Reconstructive
surgery is the opportunity for an adequate biopsychosocial development, since it provides
better quality of life.

Keywords: syndrome; genetic alterations; vaginal agenesis; mammary abnormalities;

craniofacial; limbs.
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Introduccion

La cirugia plastica, ademas de ocuparse de la estética, es crucial en el tratamiento de las
deformidades congénitas y adquiridas. Los defectos de la forma, la funcién y mixtos
requieren de la implementacion de los principios de la especialidad para su solucion con
eficacia y seguridad.®

La mayoria de los defectos que trata la especialidad son deformidades adquiridas por
traumatismos o tumores en pacientes sanos, pero también incluye el tratamiento de las
anomalias congénitas craneofaciales®, de la mano®, del térax®, labio y paladar®, y las
patologias del desarrollo mamario®, genital” y vascular®, que no se presentan de forma
aislada, lo cual hace mas complejo y valioso el tratamiento. Suelen asociarse a
alteraciones endocrino metabdlicas, multiorganicas (que requieren el concurso de otras
especialidades médico quirdrgicas) y a expresiones fenotipicas susceptibles de ser
solucionadas con plastias locales o a distancia, lo cual mejora la autoestima y con ello la
calidad de vida de los enfermos.® Se realiza la presente revision con el objetivo de
caracterizar las anomalias genéticas expresadas en sindromes que requieren la

intervencion del cirujano plastico.

Métodos

Se realizd una revision bibliografica en Pubmed, Elsevier, Google académico, Research
y SciELO; articulos en inglés y espafiol. Se utilizaron como estrategias de busqueda la
palabra sindrome asociada a las alteraciones que requieren la intervencion de un cirujano
plastico, mediante la combinacion de descriptores con operadores Booleanos, limitando

el “AND” para términos diferentes y el “OR” para homodlogos:

v" Sindrome y hemangioma.

v" Sindrome y agenesia vaginal o hipogenitalismo.
v Sindrome y alteraciones palpebrales.

v

Sindrome y deformidad nasal y deformidad de las orejas.
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v Sindrome y alteraciones en extremidades.
v Sindrome y anomalias mamarias.

v' Sindromes y alteraciones cutaneas.

De las 350 fuentes encontradas se seleccionaron 97 teniendo en cuenta como criterio de
inclusion articulos completos, originales, revisiones bibliograficas y presentaciones de
casos. Se excluyeron 253 que no cumplieron los criterios de seleccion. De los 97 articulos

seleccionados 54 fueron revisiones, 31 presentaciones de caso y 12 articulos originales.

Sindromes que requieren de la intervencién del cirujano
plastico
La cirugia pléastica es una especialidad quirdrgica que se ocupa de la atencién de todo
proceso congénito, adquirido, tumoral o involutivo, que requiera reparacién o reposicion,
0 que afecte a la forma o funcion corporal. Sus técnicas se basan en el trasplante y
movilizacién de tejidos mediante injertos y colgajos o incluso implantes de material
inerte.!9 La Cirugia Pléastica Reconstructiva tiene como objetivo restaurar o mejorar la
funcién y el aspecto fisico en las lesiones causadas por accidentes, quemaduras,
enfermedades, tumores de la piel y en anomalias congeénitas, principalmente de cara,
manos Yy genitales.!?Y Dentro de sus misiones esta formar parte del equipo
multidisciplinario de atencién a pacientes portadores de sindromes congénitos o

adquiridos que se caracterizan a continuacion.

Sindrome de Laurence-Moon-Biedl: Es ocasionado por una mutacién genética de
herencia autosémica recesiva, cuyo diagndstico se fundamenta en la concomitancia de
cinco manifestaciones clinicas, obesidad, retardo mental, polidactilia, degeneracién
retineal e hipoplasia genital. Se describe de forma completa, incompleta, abortiva, atipica,
y extensiva. Ademas, se puede asociar sordera, malformaciones renales, cardiopatias
congénitas, malformaciones del craneo, atresia anal, hipertricosis, aspecto acromegalico,
mongoloide, labio leporino y fisura palatina.*?

Sindrome oro-facio-digital: Es un trastorno complejo del desarrollo embrionario, cuya
incidencia en la poblacién general fluctia entre menos de 1 en 1 000 000 y 1 en 250 000
nacidos vivos. Su incidencia es baja por lo que se incluye entre las enfermedades raras.

Es una alteracion congénita caracterizada por alteraciones faciales, de las cavidades
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dactilares y bucal. Se han descrito 14 variantes cada una caracterizada por diferentes
alteraciones fenotipicas y genotipicas.®®

Sindrome oro-facio-digital tipo I o Sindrome de Papillon-Léage-Psaume: Es de
herencia autosomica dominante ligada al cromosoma X. La enfermedad aparece en un 75
% de los casos de forma esporadica. Es letal en varones, por lo que s6lo se observa en
mujeres. Su incidencia es de 1 en 50 000 recién nacidos vivos. Entre las malformaciones
orales se encuentran un labio superior corto, con hendidura medial y frenillo grueso.
Ademas, fisura palatina, el maxilar inferior es hipoplasico y presenta bandas fibrosas que
adhieren los labios a las arcadas dentarias. Las faciales se acompafian de hipertelorismo
ocular, raiz nasal ancha, hipoplasia de los cartilagos de las alas nasales, narinas pequefias,
y la regién medio facial es aplanada. En las manos existe braquidactilia y sindactilida. En
el pie puede haber polisindactilia, casi siempre unilateral preaxial. A nivel de la piel
presentan miliaria en la frente, mejillas, y pabellones auriculares. A veces hay alopecia
en cuero cabelludo. Con respecto al sistema nervioso central puede existir hidrocefalia
con presencia 0 no de agenesia de cuerpo calloso. Es comln la presencia de rifiones
poliquisticos.(141516)

Sindrome oro-facio-digital tipo 11 o Sindrome de Mohr: Es de herencia autosémica
recesiva. Se caracteriza por estatura corta, hipoacusia conductiva, hipertelorismo o
telecanto, puente nasal bajo, punta nasal ancha o bifida, fisura palatina, lengua lobulada
y ausencia del incisivo central. Otras alteraciones son: pectus excavatum, hipoplasia
maxilar y del arco cigomatico, irregularidades metafisiales, manos con clinodactilia,
braquidactilia o polidactilia bilateral, en los pies puede haber polidactilia postaxial,
duplicacion del hallux, hueso cuneiforme extra y cuboides amplio en el primer
metatarsiano. Con respecto al sistema nervioso central, se pueden presentar hidrocefalia
o porencefalia, pero la mayoria de estos pacientes tienen nivel intelectual normal."8)
Sindrome de Rubinstein-Taybi: Enfermedad autosémica dominante. Se caracteriza por
fisuras palpebrales inclinadas, la columela baja, el paladar alto, la sonrisa mueciente,
anomalias oculares, pérdida de audicion, dificultades respiratorias, defectos cardiacos
congénitos, anomalias renales, criptorquidia, problemas de alimentacion, infecciones
recurrentes y estrefiimiento grave y mayor riesgo de cicatrices hipertroficas o queloideas.
La apariencia facial clasica en los nifios asocia microcefalia, retraccion bitemporal,
pliegues epicanticos, cejas arqueadas con pestafias largas, ptosis de los parpados,

estrabismo, paladar arqueado alto y orejas de implantacion baja. La nariz tiene una base
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ancha, con un tabique largo que sobresale y una columela larga que sobrepasa las alas
nasales.1%20)

Sindrome de Pierre Robin: Se ha asociado con mutaciones en los cromosomas 2, 4, 11
0 17. La evidencia sugiere que las mutaciones en SOX9 o KCNJ2 (en el cromosoma 17)
pueden afectar el desarrollo de estructuras faciales y el desarrollo del cartilago. Se
caracteriza por la triada clinica de micrognatia, glosoptosis y obstruccién de las vias
respiratorias superiores. Se asocia comunmente con el paladar hendido principalmente el
tipo U.Y

Sindrome Treacher Collins: Enfermedad de herencia autosémica dominante dada por
la mutacion de los genes TCOF1, POLR1D o POLR1B o autosdmica recesivo con la
mutacion de los genes POLR1C o POLR1D. Clinicamente se caracteriza por fisuras
palpebrales descendentes bilaterales y simétricas, hipoplasia malar, micrognatia y
anomalias del oido externo. La hipoplasia de los huesos cigomaticos y la mandibula puede
causar importantes dificultades respiratorias y de alimentacién. Puede estar 0 no asociado
paladar hendido y estenosis o atresia coanal unilateral o bilateral. Normalmente no se
afecta el intelecto.22)

Sindrome de Crouzon: Es hereditario genéticamente caracterizado por craneosinostosis
que resulta en deformidades craneales y faciales. Fue descrito por primera vez en 1912,
Se hereda en un patrén autosémico dominante y es causado por una mutacién en el
receptor del factor de crecimiento de fibroblastos (FGFR)-2 y -3 en el cromosoma 10.
Tiene una incidencia de aproximadamente 16,5 casos por 1 000 000 de nacidos vivos.
Tiene cuatro caracteristicas esenciales, exorbitismo, retromaxilismo, inframaxilismo y
retrogenia paraddjica. Se acompafia ademas de sinostosis bilateral que genera
representacion clinica de braquicefalia, pero pueden aparecer otras formas como
escafocefalea, trigonocefalea o craneo en trébol, retrusion frontal con hipoplasia marcada
del tercio medio facial, paladar ojival, nariz en pico de loro, orbitas pequefias con
exoftalmos severo dado por la posicion baja del esfenoides. También se caracteriza por
pseudoprognatismo, estrabismo divergente e hipertelorismo, nistagmo, atrofia del nervio
oOptico, hidrocefalea en el 5-10 % de los pacientes, aumento de la presion intracraneal,
queratitis por exposicion, fisura palatina e hipoacusia conductiva. En este sindrome no se
presenta retraso mental ya que no se ve afectado el crecimiento cerebral.(242526)
Sindrome de Apert: Es una enfermedad genética secundaria a mutaciones esporadicas
del gen FGFR2 y otros genes. Se trasmite como rasgo autosomico dominante. Sus

manifestaciones clinicas consisten en craneosinostosis, paladar hendido, hipertelorismo,
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hipoplasia del macizo facial medio, lo cual genera prominencia de la mandibula, drbitas
hundidas, sindactilia, exoftalmos, maloclusion dental, baja estatura e infecciones
frecuentes del oido."

Sindrome de Di George: Se debe a una anomalia cromosomica por afeccion del
cromosoma 22. Se caracteriza por un menton subdesarrollado, ptosis palpebral, orejas
rotadas hacia atras y de implantacion baja. Algunos pacientes pueden presentar anomalias
cardiacas leves. Las glandulas suprarrenales pueden estar subdesarrolladas y generar
hipoparatiroidismo. Se puede encontrar paladar hendido o funcion deficiente del
paladar.®

Sindrome de Van der Woude: Es una enfermedad congénita de origen genético y
hereditario segiin un patrén autosdmico dominante. Se produce aproximadamente un caso
por cada 60 000 nifios nacidos. Los sintomas principales consisten en fisuras en el labio
superior y paladar y presencia de pequefias depresiones o fositas en el labio inferior.
También puede existir falta de desarrollo dental (hipodoncia), malformaciones del
corazon y de las extremidades, como la sindactilia.?%3%%

Sindrome de Moebius: Es una enfermedad rara caracterizada por una paralisis facial
congénita uni o bilateral no progresiva del nervio craneal 11y del motor ocular externo.
La paralisis del V11 par craneal, es responsable de la ausencia de mimetismo, la falta de
sonrisa y el déficit de succion. En algunos pacientes se puede encontrar paralisis lingual
e hipoplasia, afectacion de la sensibilidad endo y perioral. Ademas, alteracion de la
motilidad palatina y faringea. Entre los pacientes se observa ocasionalmente pie zambo,
anomalias en las manos (sindactilia, braquidactilia, ectrodactilia), agenesia del musculo
pectoral y dismorfismos.

Sindrome de ectrodactilismo, displasia ectodérmica y paladar hendido: Es un
sindrome autosémico dominante. Resulta de una anomalia del desarrollo que afecta
simultdneamente a los tejidos ectodérmicos y mesodérmicos. Se caracteriza por
hipoplasia del tercio medio de la cara, arcos supraorbitarios prominentes, labio hendido
bilateral acompafado de paladar hendido y queilitis. A nivel oftdlmico se presenta
blefaritis, dacriocistitis, queratoconjuntivitis, fotofobia, obstruccion del conducto
lacrimonasal, disminucion visual, disminucion de la secrecion lagrimal, opacidad de la
cornea y epifora. Las alteraciones de la piel estds dadas por hiperqueratosis,
hipopigmentacion, dermatitis atopica, pelo corporal, cejas, pestafias y glandulas sebaceas

escasas, nevos pigmentados y piel seca. Otras alteraciones son sindactilia, rifion
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hipoplasico, hidronefrosis, hipospadias, hipodoncia, hernia inguinal, ligera paralisis facial
y deformacion del pabellon auricular. 232

Sindrome de Parry-Romberg: Es una malformacion craneofacial poco frecuente en la
practica diaria y en edades tempranas, ya que suele empezar en la adolescencia. Se
presenta con mayor prevalencia en el sexo femenino. Se caracteriza por atrofia del tejido
graso, piel, masculos faciales y en algunos casos pueden estar afectados los huesos y
cartilagos de un lado de la cara. El signo mas llamativo es la pérdida de la plenitud facial
de un lado de la cara. El lado anormal de la cara suele estar perfectamente delimitado del
lado sano por una zona paramedial deprimida. El dafio puede limitarse a una de las zonas
de innervacién de una de las ramas del trigémino, pero puede extenderse y afectar el
cuello, hombro, brazos, tronco y llegar a la pierna del mismo lado. Otras manifestaciones
clinicas son alopecia, neuralgia trigeminal, atrofia ipsilateral de la lengua, procesos
inflamatorios del ojo y diplopia. 3%

Sindrome PHACE (anomalias de la fosa posterior, hemangioma, lesiones arteriales,
anomalias cardiacas/coartacion de la aorta, anomalias oculares): Presenta una ratio
nifia:nifio de 8-9:1, lo que sugiere un posible defecto ligado al cromosoma X, aunque su
etiologia es desconocida. Se caracteriza por grandes hemangiomas infantiles de la cara,
cuello y cuero cabelludo que se asocian con alteraciones del desarrollo. Las anomalias
del cerebro, aorta, arterias de tamafio mediano del torax, cuello y cabeza son comunes y
tienen el mayor potencial de causar morbilidad a largo plazo. Se puede catalogar como
una enfermedad neurocutanea y por ello sus alteraciones se dividen en cutaneas y
extracutaneas. Las alteraciones extracutaneas mas frecuentes son las malformaciones
vasculares y cerebrovasculares, malformaciones de la fosa posterior, hipoplasia o atrofia
cerebelosa y disgenesia/agenesia del vermis. Entre las manifestaciones cardiacas se
destaca la coartacion de aorta de tipo proximal, también son frecuentes las
comunicaciones interventriculares u otros defectos en el tabique cardiaco. Otros hallazgos
asociados son: microftalmos, anomalias vasculares de la retina, atrofia del nervio optico,
iris hipertrofico o hipoplasia, exoftalmos y colobomas. ®6:37:3)

Sindrome de Sturge Weber: Es un trastorno neurocutaneo, que en su forma completa
asocia una malformacion capilar facial, glaucoma y angioma leptomeningeo. Su
incidencia se estima en uno de cada 20 000 a 50 000 nacidos vivos. La malformacion
capilar o venular, también denominada mancha en vino de Oporto o nevus flammeus es
la caracteristica cutanea fundamental. Se trata de una mancha que ya esta presente en el

momento del nacimiento, de tamafio variable, normalmente lateralizada, aunque puede
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ser bilateral, y de color que oscila de rosa palido a purpurico, localizada habitualmente en
la zona central de la frente, filtrum, parpados superiores, vértex y cuello. Las neuroldgicas
son convulsiones, hemiparesia lentamente progresiva, cefaleas vasculares de tipo
migrafioso, retraso del desarrollo neuropsicologico, episodios similares a eventos
cerebrovasculares, con hemiplejias agudas transitorias, defectos del campo visual y
problemas de conducta.(%49

Sindrome de Shapiro-Shulman: Fue descrito por vez primera en dos nifios que
presentaban angioma facial bilateralmente y alteraciones en el retorno venoso del sistema
nervioso central. EI angioma facial suele ser bilateral y puede afectar a las tres ramas del
trigémino, cuello, mucosa bucal y palatina. De la misma manera existen alteraciones en
las venas epicraneales que dificultan el retorno venoso. Esto provoca una ingurgitacion
de estas venas y un incremento en la presion intracraneal que conduce a la macrocefalia
y, ocasionalmente, a la hidrocefalia comunicante. No se produce afectacion neuroldgica
grave.(V)

Sindrome de Wyburn-Mason: Es una facomatosis congénita no hereditaria rara que se
presenta con multiples malformaciones arteriovenosas que tienden a ser grandes y afectan
predominantemente el cerebro, los ojos y las estructuras faciales. Es extremadamente
poco comun y se han reportado menos de 100 casos en la literatura. No se conoce
predileccion racial o de género. Los sintomas neuroldgicos pueden incluir convulsiones,
dolores de cabeza, hemiparesia, déficits visuales, neuropatias craneales e hidrocefalia.
Las malformaciones arteriovenosas ubicadas fuera del sistema nervioso central pueden
presentarse con hematuria, hemoptisis, epistaxis o sangrado manifiesto. Suele afectar a
un o0jo, aunqgue se ha informado con poca frecuencia de afectacion bilateral. La piel se ve
afectada de manera inconstante y, cuando lo hace, se puede apreciar un angioma plano o
tuberoso que abarca las regiones frontal, orbitaria y cuero cabelludo del lado contralateral
al del encéfalo y homolateral al de la retina afectada.24%)

Sindrome de PELVIS (hemangioma perineal, malformaciones genitales externas,
lipomielomeningocele, anomalias vesicorrenales, ano imperforado y papiloma
cutaneo): Es un trastorno congénito que se manifiesta por un hemangioma segmentario
en region lumbosacra asociado a malformaciones que involucran la misma region como
genitales ambiguos, del tracto urinario, ano imperforado, lipomieningocele, anomalias
vesicorrenales y papiloma cutaneo. Ademas, se puede acompafiar de lipomas lumbares y

complicaciones como ulceraciones.*4
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Sindrome de Prune Belly o Eagle Barret: Tiene una incidencia de 1 en 30 000 a 1 en
50 000 nacidos vivos, con un predominio en el sexo masculino donde sélo 5 % son
mujeres, por lo que se cree que puede estar involucrado el cromosoma X. Se desconoce
su etiologia, aungue se hace referencia que el desarrollo defectuoso de la musculatura y
la laxitud de la pared abdominal es secundario a la distencion del abdomen por el
megacisto dado por una obstruccion uretral. Su cuadro clinico cursa con piel laxa y
arrugada de la pared abdominal, semejante a una ciruela pasa. El tratamiento se basa en
vesicostomia y plastia asociada a plicatura de la pared abdominal.“®

Sindrome de Davidenkow: Es una atrofia muscular con patrén predominante
escapuloperoneal que afecta principalmente los musculos escapulares y peroneos. Mas
frecuente en mujeres con o sin patron familiar. Su manifestacion clinica principal es la
debilidad muscular. Se caracteriza por la atrofia de la cintura escapular unilateral,
asimetria y atrofia muscular del miembro y el pie ipsilateral generando un pie cavo. Es
una enfermedad neurodegenerativa para la cual no hay una terapia efectiva que permita
revertir el déficit. Sin embargo, al tratarse de pacientes jovenes es satisfactorio mejorar
su apariencia fisica a través de técnicas o procedimientos de cirugia plastica que aporten
simetrizacion mejorando la calidad de vida y autoestima.“647)

Sindrome de Mckusick-Kaufman: Es una malformacién multiple autosémica recesiva,
causada por mutaciones en el gen MKKS en el cromosoma 20p. Se caracteriza por la
triada de hidrometrocolpos, polidactilia postaxial y cardiopatia congénita. Clinicamente,
el paciente puede presentar una masa abdominal quistica que puede causar obstruccion
intestinal o del flujo urinario que conduce a hidrouréter e hidronefrosis. El
hidrometrocolpos puede ser secundario a atresia vaginal baja. Hay cuadros clinicos en los
que se pueden asociar manifestaciones secundarias como ano imperforado, tabique
vaginal transverso y paladar hendido. No llegan a presentar agenesia vaginal total.“®
Sindrome de Adams Oliver: Es una alteracion autosémica dominante, poco frecuente,
con una distribucion similar entre hombres y mujeres. Representa una alteracion
congénita del grupo de las aplasias cutis congénita. Sus manifestaciones clinicas estan
dadas por ausencia congénita de piel en la zona posterior de la region parietal o vértex en
forma de lesiones que oscilan entre 0,5 y 10 cm, defectos en las porciones terminales
transversas de las extremidades y cutis marmorata telangiectasica. Las alteraciones en las
extremidades estan representadas por sindactilia (6sea/cutanea) entre segundo y tercer
dedo, reduccidn de falanges proximales y medias, polidactilia, ectrodactilia, hipoplasia

ungueal, pie equinovaro, ausencia de la parte distal del miembro, micromielia y
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braquipodia.®® Otras anomalias incluyen microftalmia, malformaciones de vitreo y retina
en forma de pliegues falciformes, cataratas congénitas bilaterales, defectos en los
pabellones auditivos, apéndices cutaneos en los dedos de los pies, hiperpigmentaciones
focales, hemangiomas, cabello lanoso, criptorquidia, politelia, retraso del crecimiento,
anomalias intra-hepaticas, dolicocefalia, paladar hendido, epilepsia, microcefalia y
retraso psicomotor.®%

Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser: Es una rara anomalia congénita del
tracto genital con una incidencia estimada de 1 en 5 000 mujeres. Las alteraciones son el
resultado del desarrollo andmalo del conducto milleriano pero la etiologia es
desconocida. Se cree que sigue un patron de transmisién autosémico dominante con
penetracion incompleta y expresividad variable, dada por implicacion de mutaciones
genéticas y desequilibrios cromosdémicos. Sus manifestaciones clinicas cursan con
amenorrea primaria en las pacientes adolescentes generalmente alrededor de los 15 a 17
afios. Presentan un cariotipo 46XX, el resto de su desarrollo puberal y genitales externos
son normales. Ademas, presentan agenesia vaginal con desarrollo uterino variable o
ausencia del mismo.®V

Sindrome de Bardet-Biedl: Es una rara ciclopatia autosdmica recesiva caracterizada por
distrofia retiniana, obesidad, polidactilia posaxial, disfuncion renal, dificultades de
aprendizaje e hipogonadismo el cual puede manifestarse como una pubertad tardia o
hipogenitalismo en los hombres y anomalias genitales en las mujeres. Ademas, puede
acompariarse de caracteristicas secundarias como la braquidactilia y sindactilia.®?
Sindrome de Prader-Willi: Es un trastorno multisistémico generado por la ausencia de
expresion de genes paternos del cromosoma 15g11.2 — q13 con una prevalencia de 1 en
10 000 a 1 en 30 000 pacientes. Se caracteriza por hipotonia severa con mala succion y
dificultades para alimentarse en la primera infancia, seguida en la tltima infancia por una
alimentacion excesiva y el desarrollo gradual de obesidad mdrbida, alteraciones de los
rasgos faciales dadas por didmetro bifrontal angosto, fisuras palpebrales en forma de
almendra, puente nasal angosto y bermellon superior delgado con las comisuras labiales
hacia abajo. En ambos sexos, el hipogonadismo se manifiesta como hipoplasia genital,
desarrollo puberal incompleto e infertilidad en la mayoria. La hipoplasia genital es
evidente al nacer y durante toda la vida. En los hombres, el pene puede ser pequefio y lo
mas caracteristico es un escroto hipoplasico que es pequefio, mal rugoso y mal
pigmentado. En las mujeres el clitoris y los labios, especialmente los labios menores, son

pequefios desde el nacimiento.®3%%
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Sindrome de Morris: Se caracteriza por la presencia de fenotipo femenino asociado a
un cariotipo masculino normal 46XY, presentan una vagina corta y ciega, ausencia de
utero, trompas de Falopio y ovarios. Las mamas presentan un desarrollo puberal y destaca
la ausencia de vello pubico y axilar. Existen testiculos que presentan un desarrollo normal,
pero habitualmente se encuentran en el abdomen o anillo inguinal.®®

Sindrome de Poland: Es una alteracion congénita de causa desconocida. Le asocian con
una alteracién vascular a nivel del mesodermo que genera un defecto primario de la arteria
clavicular proximal, que causa un déficit de flujo sanguineo en la regidn pectoral dando
lugar a una parcial disminucidn del tejido en esta region. Tiene una incidencia de 1 en 20
000 pacientes. No tiene herencia ni predisposicion genética y ocurre en mayor proporcion
en hombres que en mujeres (3:1). Sin embargo, mas mujeres que los hombres consultan
por esta enfermedad en los servicios de Cirugia Plastica.

Su presentacion clinica es variable con diferentes grados de extension y gravedad.
Actualmente se define como la asociacion de hipoplasia o ausencia unilateral del musculo
pectoral mayor con alteraciones del miembro superior ipsilateral acompafiado de
sindactilia, braquidactilia u oligodactilia con normalidad habitual del pulgar. En el nivel
musculoesquelético, se puede asociar a la ausencia de los musculos serrato, dorsal ancho,
deltoides y porcion esternocostal del musculo pectoral menor, que causa la deformidad
de Sprengel o elevacion escapular. A nivel mamario hay amastia o hipomastia, hipoplasia
de la areola y del pezon que es desviado hacia arriba. A nivel osteoarticular, los pacientes
pueden presentar agenesia del segundo al quinto arco costal causando pectum carinatum
contralateral, hemivértebras, escoliosis, agenesia o hipoplasia del radio, cubito, carpo,
metacarpo y falanges. Otras anomalias asociadas son la ausencia de vello en la axila,
dextrocardia, defectos del tabique interventricular, aplasia renal, hipospadias, testiculos
ectopicos, hernia inguinal y en casos raros leucemia y hemangiomas multiples.®6:5")
Sindrome de Cushing: Consiste en un conjunto de signos y sintomas producidos por
concentraciones elevadas de glucocorticoides en la circulacion, el cual puede originarse
en las glandulas suprarrenales o por la administracion de los mismos a dosis
suprafisiologicas por tiempo prolongado. Ademas, puede ser ocasionado por tumores
hipofisiarios o extrahipofisiarios. Dentro de las manifestaciones clinicas principales esta
la obesidad central, fascies en luna llena, acimulo de grasa en region cervicodorsal y
supraclavicular, estrias purpureas, debilidad de la musculatura proximal, hipertension

arterial, hirsutismo y acné.®®
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Sindrome de ovario poliquistico: Es un trastorno endocrinometabolico de alta
prevalencia. Su etiologia es desconocida no sélo limitado en mujeres en edad
reproductiva, sino que se puede presentar antes del periodo prepuberal. Tiene una base
genética y puede comprometer a otros miembros de la familia. Se caracteriza por la
aparicion de alteraciones menstruales, hirsutismo, virilizacion, acné, alopecia
androgénica y obesidad. Ademaés, las pacientes pueden cursar con cancer de endometrio,
osteoporosis, infertilidad y enfermedades cardiovasculares como consecuencia de las
alteraciones mencionadas.®?

Sindrome de ASIA (autoinmune, inflamatorio inducido por adyuvantes): Es
desencadenado por la aplicacion de sustancias no autorizadas en el cuerpo humano. Las
manifestaciones clinicas pueden aparecer tras horas o afios de la aplicacion. Se describen
reacciones locales y sistémicas. Dentro de las locales se encuentran las granulomatosas
al cuerpo extrafio, migracion del producto a otras partes del cuerpo, fistulas, fibrosis,
hiperpigmentacion e infeccion. Las sistémicas estdn dadas por enfermedades
autoinmunes o del tejido conjuntivo y desarrollo de procesos inflamatorios que lleven a
la necrosis de estructuras organicas.©

Sindrome de Ehlers-Danlos clasico: Trastorno hereditario del tejido conectivo
caracterizado por hiperextensibilidad de la piel, cicatrizacion anormal de heridas e
hiperlaxitud articular. Tiene una prevalencia de 1 en 20 000. La piel suele ser muy suave
y aterciopelada al tacto. La fragilidad de la piel puede provocar la dehiscencia de las
incisiones suturadas en la piel o las mucosas. Las heridas tardan mas tiempo en sanar y
es caracteristico el ensachamiento de las cicatrices con aspecto de “papel de fumar”,
después de una cicatrizacion primaria aparentemente satisfactoria. Otras caracteristicas
incluyen seudotumores moluscoides, esferoides subcutaneos, papulas piezogénicas
(hernias pequefias, dolorosas y reversibles de glébulos de tejido adiposo subyacente a
través de la fascia hacia la dermis, como en las caras medial y lateral de los pies al ponerse
de pie), acrocianosis y elastosis perforante serpiginosa. La hiperlaxitud articular puede
generar subluxacion y dislocacion del hombro, rétula, dedos, cadera, radio y claviculas.
Pueden observarse manifestaciones de fragilidad y extensibilidad tisular generalizada en
maultiples 6rganos. Los pacientes a menudo sufren de hernia repetitiva, como hernia
inguinal, umbilical, hiatal o incisional. Muestran ademas, caracteristicas faciales tipicas,
como pliegues epicanticos, exceso de piel en los parpados, aspecto de la cara palido y a
veces, envejecimiento prematuro. Puede ocurrir hipotonia muscular primaria causando

retraso en el desarrollo motor, problemas con la deambulacion y alteraciones motoras
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leves. El cansancio y los calambres musculares son relativamente frecuentes. Las
malformaciones cardiacas son prolapso de la valvula mitral y de la valvula tricispide. La
ruptura espontanea de grandes arterias, junto con aneurismas intracraneales y fistulas
arteriovenosas, puede ocurrir en individuos raros con una forma grave. Aunque los
pacientes que presenta este sindrome tienen contraindicada la cirugia estética es necesario
dominar su existencia porque constituye uno de los primeros elementos a tener en cuenta
en el diagnostico diferencial al ser uno de los criterios de exclusion en los pacientes de

cirugia plastica. €162

Trascendencia de la cirugia plastica en el tratamiento de los sindromes
La mayoria de los signos que conforman los sindromes antes mencionados son
susceptibles de ser mejorados con la aplicacion de técnicas reconstructivas de cirugia
plastica que, si bien no constituyen un tratamiento curativo, aportan un beneficio
psicoldgico y con ello de salud de los pacientes. Corresponde al cirujano plastico realizar
los procedimientos cuando el individuo afectado se encuentra fuera de riesgo de
complicaciones evitables y con el mejor estado endocrinometabdlico, nutricional,
hematopoyético y psicolégico.®

En orden de frecuencia las solicitudes que méas se presentan en la consulta de Cirugia
Plastica y Caumatologia de adultos del Hospital Clinico Quirtrgico “Hermanos
Ameijeiras” son las relacionadas con las deformidades mamarias. Su tratamiento de
eleccién, una vez conocida y tratada su causa, es el quirdrgico donde existen diferentes
opciones de procedimientos reconstructivos que son elegidos segin el defecto y
expectativa de los pacientes. Los varones requieren de técnicas de mastectomias para el
tratamiento de la ginecomastia.®® Son técnicas sustractivas que van de la exéresis
subcutanea, la reseccion de la glandula unido a la piel y el tejido celular subcutaneo
excedente en dicha region, hasta el injerto libre del complejo areola pezén. Puede
combinarse con liposuccion toracica.

Las mujeres se presentan en su mayoria con asimetrias por falta de desarrollo unilateral
que, en los casos mas simples, se trata con técnicas de mastoplastia de aumento con
endoprotesis o lipoinjerto para obtener buena simetria, un adecuado surco submamario y
una buena ubicacion del complejo areola pezon.®® En los casos mas complejos se debe
utilizar técnicas mas reconstructivas como la expansion tisular y posterior mastoplastia

de aumento con implante cuando hay presencia de musculo pectoral mayor,
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reconstruccion mamaria con colgajo musculocutaneo dorsal ancho, recto abdominal
transverso o colgajos libres microvascularizados ante ausencia del mismo.®” En otros
casos es necesario reduccion o mastopexia de mama contralateral para lograr una simetria
adecuada.®®

Los defectos de volumen con cobertura cutanea, independientemente de su localizacion
son mejorados con métodos de lipotransferencia que es el trasplante del tejido adiposo
en el que el propio sujeto es el donante y a su vez el receptor.®® Se utiliza como zona
donante principalmente la regién infraumbilical, la cual se infiltra con solucion
anestésica de Klein modificada mediante el uso de canula de maltiples orificios de salida
para permitir una distribucion uniforme. La lipoaspiracion se realiza mediante jeringas
conectadas a cénulas de 3 mm de didmetro. El tejido adiposo obtenido se procesa
mediante decantacién, centrifugacion o emulsion y se coloca en el sitio a rellenar en
proporcion al tamafio del defecto. El procedimiento puede repetirse en varias sesiones
segun la evolucion del injerto graso y el deseo del paciente. Es un método seguro y
eficaz.("%

Cuando ocurre una pérdida de peso sustancial luego del control de la enfermedad y se
mantiene en el tiempo, se produce flacidez cutanea lo que afecta la calidad de vida y
autoestima, requiriendo en muchos casos una remodelacion corporal."Y Puede
beneficiarse el paciente con dermolipectomia abdominal, braquial, mastoplastia reductora
o la correccion de deformidades localizadas en la cara interna de los muslos,
intervenciones vigentes en la actualidad.(®

Las alteraciones en el desarrollo de los genitales externos, por exceso o defecto, se asocian
con frecuencia a malformaciones congénitas o desequilibrios hormonales y constituyen
también un motivo usual de consulta. Con frecuencia la agenesia vaginal se trata al final
de la adolescencia o después de los 20 afios de edad, cuando la paciente se sienta motivada
y lista para recibir un tratamiento.(™® Corresponde al cirujano pléastico definir las técnicas
para crear una neovagina. Estas pueden ser agrupadas en quirdrgicas y métodos de
dilatacion mecanica. Las quirargicas pueden ofrecer un resultado definitivo inmediato o
requerir el empleo de algln tipo de molde vaginal por un tiempo variable. Se usan injertos
cutaneos de espesor total, colgajos intestinales, musculocutaneos pediculados y
microvascularizados. Las técnicas de colgajos ileal y rectosigmoidal fueron usadas, pero
por su complejidad y riesgo de complicaciones graves quedaron en desuso. Los colgajos
de muslo pudendo fasciocutaneo son otra opcién donde el cirujano realiza una incisién

para crear el orificio de la vagina. Coloca el injerto de tejido en un molde para darle la
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forma y se coloca en el conducto recientemente formado.( Otra técnica introduce un
molde sintético recubierto con injertos de piel del muslo o del &rea glatea en el espacio
rectovesical. En cuanto a la dilatacién manual progresiva es una estrategia simple, pero
requiere de mas tiempo, disponibilidad de personal de apoyo entrenado y compromiso
por parte de la paciente para el uso diario del dilatador. Se puede utilizar la dilatacion
quirdrgica progresiva de los dos canales millerianos que desembocan en la placa genital,
a través del espacio rectovesical, la cual no requiere recubrimiento tisular del espacio
obtenido, pero si del uso de dilatadores por tiempo variable.(

Las anomalias que conforman los sindromes adquiridos la mayor parte de las veces
responden a desequilibrios endocrinometabdlicos. Sin embargo, el sindrome de ASIA es
el resultado de la inyeccidn de sustancias modelantes con fines estéticos que provoca
signos y sintomas tipicos de procesos inflamatorios y enfermedades del colageno. Las
alteraciones que constituyen el motivo de consulta son la hiperpigmentacion, deformidad
tumoral, necrosis, exposicién del material inyectado y migracion del mismo, cuyo
tratamiento, aunque es una enfermedad incurable, compete al cirujano pléstico para
extraer de la manera menos deformante la sustancia.®®’® Dentro de las técnicas
quirdrgicas utilizadas para el retiro de la misma esta la liposuccién y el abordaje abierto,
que se realiza mediante la reseccion total y cierre sin tension en deformidades localizadas.
La hiperpigmentacion se trata con células madre derivadas del tejido adiposo obtenidas
por nanofat a través del procedimiento de lipotransferencia. También se remoldea el
cuerpo con relleno de tejido adiposo que enmascare las secuelas deformantes.(’”

Existen malformaciones congénitas y adquiridas que son tratadas con mayor frecuencia
en la edad pediatrica por su efecto negativo en el desarrollo y maduracion de 6rganos y
sistemas, o porque el aspecto fisico es tan deformante que los padres eligen un
procedimiento quirurgico ante la conducta expectante. Entre ellas resaltan la fisura
labiopalatina cuyo tratamiento es en equipo multidisciplinario que integra la Fonética, la
Odontologia, la Cirugia Plastica y la Ortognatica para lograr una reconstruccion funcional
y estética, con desarrollo del habla normal antes de los doce afios de edad.(’® El
tratamiento incluye queiloplastia al tercer mes de vida, palatoplastia a los nueve meses e
injertos alveolares que se realizan a los ocho afios de edad, con el objetivo de ocluir la
fisura palatina para separar la cavidad oral de la nasal, elongar el paladar blando para
prevenir la insuficiencia velofaringea, proporcionar una unién muscular al paladar
blando, prevenir la otitis a repeticion y como coadyuvante del equilibrio

psicoemocional.(™®
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El hipertelorismo y el telecanto son otros de los rasgos fisicos mas Ilamativos en algunos
sindromes que tienen solucion quirdrgica. La planificacion del tratamiento del
hipertelorismo requiere una evaluacion multidisciplinaria conformada por psicélogos,
ortodoncistas pediatras, oftalmélogos, neurélogos y cirujanos plasticos.®” Existen dos
técnicas quirdrgicas, una cirugia extracraneana para hipertelorismo leve y cirugia
craneofacial para distancias mayores de 35 mm. Se realiza con el objetivo de reducir la
distancia interorbitaria por reseccion de las celdas etmoidales o de todo el etmoides a fin
de abrir un espacio que permita la aproximacion de las drbitas que son movilizadas por
una osteotomia que se hace a nivel del techo orbitario, piso orbitario, pared lateral y
medial de la drbita, ademas de separar al malar del maxilar. Los dos procedimientos mas
utilizados son la osteotomia de la caja orbitaria y la biparticion craneofacial.®V

La reconstruccién auricular tiene como principios quirdrgicos determinar el area a
reconstruir, la profundidad del defecto (cutaneo, condrocutaneo o total), tener en cuenta
la oreja contralateral y valorar vista lateral, tamafio y anchura. Se debe tener en cuenta
que la anchura de la oreja no debe exceder el 55 % de su longitud, presenta un eje vertical
con una inclinacién posterior de 15 grados y que no se separe mas de 20 grados la piel
del cuero cabelludo. Las técnicas para corregir los defectos del oido interno se agrupan
en dos grandes categorias, los procedimientos que reducen la circunferencia auricular
utilizando tejido sano y las disefiadas para mantener el volumen auricular interponiendo
injertos y colgajos.®? La reconstruccion protésica estd indicada cuando ya no hay
opciones locales ni regionales disponibles o cuando el estado general del paciente lo
contraindica. En edades avanzadas se contraindica la reconstruccion.®)

El tratamiento de la parélisis facial se focaliza en la restauracion de la funcién protectora
de los parpados para prevenir la exposicion corneal, reconstruccion de la incontinencia
oral, y la restauracion de la sonrisa. Se puede dividir en técnicas dindmicas y estaticas.
Las primeras procuran restaurar el tono y las funciones faciales normales, las cuales se
pueden realizar hasta los dos afios posteriores a la lesion del nervio facial. Dentro de estas
técnicas se encuentran las de injerto y neurorrafia utilizadas cuando hay una pérdida
completa del nervio facial, la musculatura no se encuentre atrofiada y no exista
posibilidad de recuperacién espontanea. Para esto se debe tener en cuenta el tiempo de
evolucion del cuadro clinico, infeccion o contaminacion de herida, grado de atrofia de los
mausculos, disponibilidad y viabilidad del extremo proximal del nervio.

El injerto nervioso facial cruzado consiste en utilizar injertos de interposicion para

conectar ramas del nervio facial sano al del lado contralateral paralizado, permitiendo que
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este envié impulsos motores sincronizados, simétricos y voluntarios al lado afectado, que
otorgue una expresion facial simétrica y espontanea, la cual ofrece mejores resultados en
los primeros tres meses de ocurrida la lesion del nervio.®? Las transposiciones nerviosas
son las indicadas para los casos de dafios irreversibles donde se toman nervios motores
ipsilaterales como donantes de fibras para poder restaurar en la mejor medida el
movimiento voluntario del lado afectado.

Dado que le nervio facial inerva a 17 pares de musculos que interactdan entre si para
controlar la simetria facial, el tono y la expresion facial voluntaria e involuntaria, su
adecuado funcionamiento se puede restaurar con las técnicas de neurorrafia. Sin embargo,
cuando el cuadro clinico ha superado los dos afios de evolucién se debe realizar
transferencias musculares locales o libres, dentro de los primeros el musculo temporal es
el méas utilizado principalmente para la restauracion de la sonrisa. La transferencia de
musculos libres se hace mediante técnicas microquirurgicas, cuyo objetivo es elevar el
angulo de la boca. Los mas utilizados son el gracilis, dorsal ancho, serrato anterior,
pectoral menor y extensor corto de los dedos de los pies.®

Las técnicas estaticas permiten mejorar la simetria facial en reposo con el objetivo de
mejorar la apariencia facial global. Se usan en pacientes que no son candidatos a las
técnicas dindmicas por su edad, comorbilidades asociadas o tiempo de evolucion. Dentro
de estas se incluye la lipotransferencia, tiras de traccion estética con injertos tendinosos,
fascia lata aut6loga o liofilizada, y aplicacion de toxina botulinica.(®®

A nivel nasal la rinoplastia se realiza con fines funcionales y estéticos. La parte estética
modifica la forma y el tamafio de la nariz para la correccion cosmética externa y la
funcional o cirugia septal se encarga de la remocion de anormalidades internas y asi
restaurar la respiracion adecuada. En la reconstruccion nasal se deben tener en cuenta
principios quirdrgicos como ubicar las cicatrices en el limite de las subunidades. Si el
defecto ocupa mas del 50 % de la subunidad es preferible extirparla completa y
reconstruir la subunidad en su totalidad, mantener la via area del paciente y optimizar el
resultado estético. Existen cuatro opciones, la reconstruccion de la cubierta cutanea segin
la localizacion del defecto mediante injertos de piel o compuestos o con colgajos locales,
regionales y a distancia; el esqueleto de soporte y la reconstitucion de la cobertura
interna.®”

La intervencion quirurgica secundaria de la nariz por secuelas de la cirugia de las
hendiduras labiopalatinas tiene como objetivos corregir los problemas funcionales con

una mejor posicion del tabique, llevar la punta nasal y sus estructuras a una posicion mas
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simétrica, mejorar la altura del piso nasal, estrechar la base 6sea de la pirdmide nasal y
dar simetria a los orificios nasales. Todo lo anterior se logra mediante injertos dseos de
cartilago auricular o septal, o implantes.®®)

La craneosinostosis es una anomalia congeénita resultante de la fusién prematura de las
suturas craneales. Pueden ser primarias o secundarias, las primarias ocurren en el periodo
prenatal por alteracién en el desarrollo. De estas el 85 % son no sindrémicas y son
desencadenadas por un trastorno adquirido, el 15 % son sindrémicas y siguen un patrén
hereditario. Su tratamiento es Unicamente quirdrgico y debe realizarse antes de los doce
meses de edad, con el objetivo de descomprimir y remodelar el craneo, disminuir la
presion intracraneal, prevenir problemas visuales y del desarrollo mental, mediante
incision en cuero cabelludo y huesos craneales, asociado a la remodelacion del craneo
con placas y tornillos.

La escafocefalia es la mas frecuente, su diagnostico precoz es fundamental para un
seguimiento multidisciplinario. Se encuentra indicada la craniectomia lineal mediante la
extirpacion de al menos tres centimetros de ancho para evitar la recurrencia dada por el
alto potencial osteobléastico y de reosificacion que presentan los lactantes.®® Su
correccion quirargica prevé la remodelacion de la bdveda craneal para lograr una
morfologia cercana a la normal en la misma edad. Sin embargo, la técnica quirargica
actual es altamente subjetiva y basada en la vision del cirujano en la creacion de una
forma normal de cabeza, el uso de la cirugia virtual y el uso de corte prefabricados permite
una reconstruccion mas rapida y precisa, realizando osteotomias mediante el uso de
plantillas dando una mayor precision de los segmentos 6seos de la calota.®”

A nivel palpebral los sindromes pueden venir acompafiados con diferentes signos que son
tratados por parte del cirujano plastico. El epicanto suele ser temporal y se resuelve con
el desarrollo facial por lo que no debe ser intervenido hasta la edad escolar. El tratamiento
quirdrgico se puede llevar a cabo mediante el uso de una z plastia. El telecanto se resuelve
mediante el uso de la técnica de los cuatro colgajos. La finalidad del tratamiento del
coloboma es funcional y estética. La primera para proteger la cérnea expuesta a los
agentes externos y evitar su desecacion, ulceracion y pérdida de la vision. La estética para
conseguir la continuidad de la hendidura palpebral.®V) El ectropién congénito se realiza
mediante un injerto de piel y pericondrio cuya area donante puede ser la cara anterior de
la concha auricular. La ptosis palpebral puede ser uni o bilateral. Su tratamiento es amplio

y abarca técnicas de suspension frontal y reforzamiento aponeurdtico con abordajes que
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pueden ser externos o conjuntivales. La blefarofimosis requiere de la reseccion simple de
la piel excedente mas la liberacion y reinsercion del ligamento tarsal.

Para la correccién de la ptosis de la ceja se utiliza una escision eliptica a nivel frontal que
se realiza junto al limite superior de la ceja que puede ir acompafiada de blefaroplastia
superior uni o bilateral en caso de exceso cutaneo, con el fin de lograr un resultado mas
estético.(?)

La mayoria de los hemangiomas son tumores autolimitados que, debido a una intensa
vasculogénesis, proliferan rapidamente en la infancia. Luego involucionan gradualmente,
pero no es posible predecir en qué medida y en qué periodo de tiempo. Su diagndstico y
tratamiento combinan la ciencia y la estética. El tratamiento es un tema de controversia y
estd basado en cinco principios: prevenir complicaciones, la dismorfia permanente,
minimizar impacto psicosocial del paciente, evitar cicatrices y prevenir o tratar
ulceraciones. En general debe ser agresivo durante el primer afio de vida en la fase
proliferativa. Luego a los tres afios si se considera necesario, con el objetivo de detener
su crecimiento y acelerar la involucion. En esta fase es indicado el laser para los
componentes superficiales y el interferon alfa-2b humano recombinante intralesional con
frecuencia semanal, referido en la literatura por primera vez en 1989. Este medicamento
detiene su crecimiento y favorece la disminucion del tamafio incluso con mayor potencia
que los esteroides para el componente mas profundo.®®

Aproximadamente del 10 al 20 % requieren intervencion quirdrgica a causa de su
localizacion o complicaciones que pueden tener consecuencias estéticas, funcionales
(péarpados, punta de la nariz, labios o via &rea) o inclusive vitales. Este tratamiento se
encuentra indicado en la fase proliferativa tardia que va desde los seis a doce meses de
edad. La técnica tiene como objetivo resecar el tumor con la reconstruccion de las
estructuras adyacentes de ser necesario, y la eleccion de la misma depende de la
localizacion, tamafio de la lesion y grado de deformidad. Las lesiones que involucionan
rapidamente suelen tener buenos resultados con la escision quirdrgica. Sin embargo, los
que lo hacen mas despacio suelen requerir de varias intervenciones quirdrgicas. En la fase
de involucién temprana antes de los 6 afios de edad, y de involucion tardia a partir de los
6 afos, el tratamiento médico no cumplird ningun objetivo por lo cual se hace exclusiva
la intervencion quirurgica que debe realizarse teniendo en cuenta los riesgos de
hemorragias intraoperatorias, la proximidad a estructuras importantes principalmente en
los ubicados a nivel facial. Otra de las ventajas de la cirugia precoz es evitar el efecto de

expansor tisular de los hemangiomas. En estas malformaciones vasculares especialmente
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evolutivas, como las arteriovenosas, se deben utilizar los avances de la radiologia
intervencionista, de los laseres, de las técnicas quirdrgicas y quiza de las investigaciones
en el &mbito de las terapias génicas.®

El tratamiento quirdrgico de la sindactilia se basa en principios fundamentales como crear
una comisura elastica y simétrica a las otras estructuras. Se hace mediante el uso de
colgajos ventrales, dorsales o mixtos, triangulares o cuadrados. La seccion de la piel tanto
dorsal como ventral, en el eje longitudinal de la sindactilia se debe realizar mediante
incisiones oblicuas o en zigzag para evitar las cicatrices perpendiculares a los pliegues
que podria resultar en una contractura en flexion. La zona cruenta se debe tratar con
injertos de espesor total principalmente en la raiz de los dedos, con zona donante de
eleccion la regién ventral de la mufieca en el area comprendida entre el pliegue medio y
proximal.©®®

Existen varias opciones de tratamiento para la alopecia: el medicamentoso, regenerativo
y quirurgico. Dentro del tratamiento medicamentoso se encuentra el minoxidil, farmacos
antiandrogenos, antioxidantes y la toxina botulinica El tratamiento regenerativo se realiza
mediante el plasma rico en plaquetas que aplicado en plano intradérmico promueve la
proliferacion de las células de la papila dérmica protegiéndolas de la apoptosis
aumentando la supervivencia celular, y las células madre mesenquimales que activan a
las células madre presentes en la raiz de los foliculos pilosos que han dejado de funcionar
aumentando la cantidad de pelo con una mejoria en la calidad del mismo dandole mayor
densidad.®®

Dentro del tratamiento quirtrgico se encuentran las escisiones mdltiples, rotacién de
colgajos para realizar exéresis del &rea alopécica cubriendo la zona cruenta con colgajos
de vecindad Unicos o multiples, expansion tisular para aumentar la zona bien poblada en
foliculos pilosos que cubrira el area alopécica eliminada y el trasplante capilar que se
realizé por primera vez en 1939. La técnica de trasplante donde las unidades foliculares
son diseccionadas tras la extirpacion de una larga tira de piel (FUT, por sus siglas en
inglés) se basa en la extraccion de foliculos capilares desde una zona donante hacia una
receptora a través de una tira de cuero cabelludo y luego son separados para su
implantacion. Sus principales ventajas son una menor posibilidad de transeccion, mayor
extraccion de unidades foliculares por sesion, y mayor densidad de cabello en la zona
receptora.

La técnica de trasplante de unidades foliculares (FUE, por sus siglas en inglés) en la cual

la extraccion de las mismas en la zona donante se lleva a cabo mediante un punch

&
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cilindrico de 1 mm y se realiza de forma directa. Su principal ventaja es la de extraer
unidades foliculares de otras zonas corporales, reduccion de las molestias posoperatorias
y tiempo de curacion de la zona donante. Ademas, las cicatrices puntiformes son poco
visibles. La eleccion de una u otra técnica dependera del tamario del area alopécica, su
vascularizacion, etiologia y la expectativa de los pacientes.®”

Existen ocasiones en las que las malformaciones no pueden esperar a ser tratadas en la
edad adulta dada la repercusion en el desarrollo fisicomotor y la connotacion psicoldgica
que implica para el paciente. De ahi que existan sindromes que sélo son atendidos en edad
pediatrica y por eso no se reciben en la consulta de Cirugia Plastica del Hospital Clinico
Quirlrgico “Hermanos Ameijeiras” donde se han atendido tres pacientes con Sindrome
de Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser, una paciente con el Sindrome de Davidenkow, que,
aunque llegd a la consulta con 16 afios de edad, se espera hasta la mayoria de edad para
realizar la lipotransferencia. También se han atendido pacientes con sindromes que se
expresaron con fisura labiopalatina pero que acuden a la consulta de deformidad nasal
con las secuelas de la cirugia reconstructiva primaria realizada en Pediatria.

A la consulta asisten principalmente los casos con secuelas de obesidad y deformidades
mamarias. Con relacion a la primera, una vez tratado el tumor o el trastorno
endocrinometabdlico desencadenante del aumento de peso requieren cirugias de rescate
para eliminar el paniculo excedente luego de la pérdida masiva de peso. Las deformidades
mamarias son las que mas se presentan debido a que la mama es de vital importancia para
la mujer. Acuden desde muy jévenes a la reconstruccion, pero solo después de
completado el desarrollo mamario se interviene. Por eso que la mayoria de los casos

Ilegan en edad adulta para el tratamiento quirdrgico.

Conclusiones

Es menester del cirujano plastico contribuir con el tratamiento integrador de los pacientes
portadores de estos sindromes que, aungue infrecuentes, ain existen y demandan de una
mejoria estética y funcional. En su mayoria se presentan en edad pediatrica, pero algunos
signos clinicos alcanzan la edad adulta porque deben completar el desarrollo fisico y la
madurez psicolégica para ser intervenidos quirdrgicamente. La cirugia reconstructiva
brinda la oportunidad de un adecuado desarrollo biopsicosocial al proveer una mayor
calidad de vida a estos pacientes.
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