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v 3 a 4% de los RN Vivos presentan alguna malformacion
mayor
v' Menores son aun mas frecuentes

v' Formas de presentacion variadas

v" Sindromes Genéticos

v' Conjunto de anomalias que ocurren juntas y estan
geneticamente relacionadas
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v' Hay numerosas referencias de las patologias ORL en
sindromes aislados

v No hay suficiente evidencia del impacto asistencial
global de las mismas en un Servicio de ORL
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v Hospital Garrahan
v Centro de Referencia y Derivacion Nacional
v Abordaje Multidisciplinario de pacientes complejos

v Propicio para realizar un recuento de la presencia de
manifestaciones ORL en pacientes con Sindromes
Geneéticos




Objetivos 259

FUNDACION

v 1° Realizar una descripcion de las diversas patologias
otorrinolaringologicas presentes en pacientes con
sindromes genéticos

v’ 2° Realizar una comparacioén de los hallazgos en los
sindromes mas frecuente con la bibliografia
Internacional
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v' Estudio observacional y descriptivo
v’ Julio 2013

v' Basado en revisiéon de historias clinicas y entrevistas
v" Servicio de ORL Pediatrica del Hospital Garrahan
v Guardia, Orientacion, Hospital de Dia, Cons Ext, etc.

v Se Incluyeron pacientes con sindromes genéticos
confirmados o sospechados

v' Edad, Sexo, SG, Otras Comorbilidades, Motivo Consulta,
Diagnostico, Conducta

v Historia Clinica del Paciente
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v Total: 1296 pacientes

v 101 con sindromes genéticos (el 7,8%).
v' 51 mujeres y 50 varones
v' Edad media 87 meses (rango de 2 a 228 meses).

v 28 de los 101 presentaron Sindrome de Down (27,72%)

v Sequido de Sindrome de Goldenhar, Acondroplasia, Sindrome
de Turner, DiGeorge y Neurofibromatosis tipo 1 entre otros.

v 15,84% englobados dentro de SGEE
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B SGEE
= Acondroplasia
B Turner
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v Motivos de consulta:
v’ 64,35%: control general ORL
v 20,79%: hipoacusia
v 7,92%: roncopatia y/o apneas
v 4,95%: referido para descarte de foco otoldgico

v Patologias ORL
v' 17 de 101: patologias agudas (s6lo 4 de 101 sin patol. crénicas)

v’ 38,26%: Hipoacusia
v 10,43%: Cuadros Rinosinusales
v 9,75%: Roncopatia y/o SAHOS
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Hipoacusia (Incluye 44 38,26
Conductiva, Neuro-
Sensorial y Mixta)

Cuadros Rinosinusales

Roncopatia/SAHOS

Sin Patologia de
Importancia
OMC Simple/Adhesiva

OME
Disgenesia Auricular

OMC Colesteat.
Laringomalacia
Trast. Deglucion
Asimetria Amigdalina

1,74
1,74

R NN Ol

Hemiatrofia Facial 1
Hipertrofia Amigd 1 0,87
OMA 1 0,87
Trast. Lenguaje por 1 0,87

Frenillo Lingual Corto
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v Pacientes Quirurgicos
v Presentaron indicacion quirdrgica 25 de 101 pacientes

v 9 de 25 por SAHOS
v 2 TQT, 7 Amigdaloadenoidectomias

v' 5 de 25 por OMC Colesteatomatosa

v' 5 de 25 se les indico implantes otoldgicos
v 31C, 2 BAHA
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v 4 de 101 solamente patologia aguda
v Mayoria con trastornos cronicos, multiples consultas ORL

v De los 101, 64,34% correspondieron a problemas
otoldgicos

v Seguido de patologias rinosinusales y obstructivas de
sueno
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v" Interpolando los datos obtenidos con la literatura,
encontramos concordancia en que el sindrome mas
frecuente es el Down

v En estos pacientes, el diagnéstico mas frecuente fue
hipoacusia (39,2%), seguido SAHOS (17,85%) vy luego
por los cuadros rinosinusales (10,71%)

v Kanamori en 2000 y Shott en 2006 publicaron
experiencias similares en sus respectivas recopilaciones
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Ambos destacaron que este presenta hipoacusia secundaria a
patologias otologicas congénitas o adquiridas

También mencionan que secundario a un menor calibre aéreo,
glosoptosis y/o a la ubicacion y tamafno amigdalino suelen
desarrollar SAHOS.

Ademas indican que por consecuencia de una hipoplasia
maxilofacial y déficit inmune relativo presentan también
frecuentemente cuadros rinosinusales.

Por ultimo, subrayaron gque poseen un riesgo anestésico elevado
secundario a anomalias cardiacas, hipertension pulmonar,
estenosis subglotica, via aérea estrecha y alteraciones de la
columna cervical.




Discusién - Goldenhar ER

FUNDACION

v De 7 pacientes con Sindrome de Goldenhar, todos
presentaron patologias otoldgicas en conjuncion con su
malformacion facial

v 2 de los 7 recibieron implantes quirdrgicos otoldgicos

v Martelli-Junior y Birgfield en 2010 y 2012, ambos
identificando a la patologia otoldgica como una de los
principales defectos del sindrome
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v 4 de los 5 pacientes con Acondroplasia requirieron
alguna intervencion quirdrgica.
v 3 de ellos por SAHOS vy el ultimo por Otitis Media Croénica
Simple.

v" Collins en el 2007, publicd una revision recolectando
una mayor cantidad de casos (22 pacientes) y con
prevalencias distintas a las de nuestro estudio.

v La mayoria de los diagndsticos correspondia a la patologia
otologica- 68%, de los cuales la mitad requirieron Cx

v" ldentificd en segundo lugar a la patologia obstructiva respiratoria
en el 41%, de los cuales 2/3 presentaban una PSG anormal y
les fué indicado tratamiento quirdrgico
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v' La principal desventaja del presente estudio es el corto
tiempo de desarrollo, solamente se tomaron en cuenta
pacientes evaluados durante el mes de Julio de 2013

v' El estudio se realizé en un hospital terciario
especializado que recibe pacientes de todo el pais;
presentando probablemente por ello un sesgo de
seleccion

v' También puede haber estado sometido a sesgos de
iInformacion, al haber sido los datos recolectados por
diversos profesionales en ambitos del servicio tan
distintos como consultorios externos y guardia activa.
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v Los pacientes con sindromes genéticos son pacientes
complejos.

v Se encontraron diversos trastornos que abarcan todas
las ramas de la especialidad, con especial eénfasis en la
patologia otologica, seguida de la obstructiva del suefio
y rinosinusal.

v' En nuestro estudio y al igual que en la literatura, el
Sindrome de Down fue el mas frecuente y nuestros
datos se correlacionaron directamente con los de la
bibliografia consultada.
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v S6lo encontramos diferencias con la literatura en los
pacientes con Acondroplasia, pero seguramente se
deben al corto tiempo del estudio y a la cantidad de
pacientes registrados.

v’ Para finalizar, éste estudio intenta traer algo de luz y
atencion sobre el tema, brindando una nocion sobre la
prevalencia de las patologias reconociendo a su vez las
limitaciones y dificultades de realizar dicha tarea, siendo
el deseo de los autores estimular la realizacion de mas y
mejores investigaciones en el campo.
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por su atencion!




