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RESUMEN 

Fundamento: desde épocas remotas hasta la actualidad, la forma en que las personas con defectos 
congénitos son tratadas por el resto de la sociedad han variado, reflejando el estilo de vida y la cultura de los 

diferentes pueblos. Aunque los defectos faciales no constituyen causa directa de muerte, sí provocan un 

impacto negativo, tanto en el medio familiar como en el contexto social. 

Objetivo: describir los defectos congénitos faciales más frecuentes en pacientes atendidos en la consulta de 
cirugía maxilofacial del Hospital Pediátrico Provincial “Mártires de Las Tunas”, durante el período  desde 

septiembre de 2012 a diciembre de 2014. 
Métodos: se realizó un estudio observacional descriptivo de corte transversal en los pacientes, lugar y 

período de tiempo antes declarado. La población de estudio estuvo constituida por los 54 pacientes que 
presentaron defectos faciales y permanecieron en el territorio durante el transcurso de la investigación. Las 

variables estudiadas fueron: sexo, color de la piel, lugar de procedencia, factores asociados y clasificación 

embriológica del defecto. 

Resultados: la fisura labio-palatina constituyó el defecto más frecuente, para un 61,1 %, predominando en 
el sexo masculino y en la raza blanca. En relación a los factores asociados los más frecuentes fueron la 

herencia, seguido de la herencia multifactorial. Las malformaciones aisladas resultaron las más 

diagnosticadas. 
Conclusiones: se describieron los defectos congénitos faciales en la población estudio y la epidemiología fue 

similar a la reportada por la literatura. 

Palabras clave: DEFECTOS CONGÉNITOS FACIALES; EMBRIOGÉNESIS; FISURA LABIO-PALATINA. 

Descriptores: ANOMALÍAS CONGÉNITAS; DESARROLLO EMBRIONARIO.  

 

ABSTRACT 

Background: from ancient times up to the present, the way how people with congenital defects are treated 

by the rest of the society has changed, reflecting the lifestyle and culture of different peoples. Although facial 
defects are not a direct cause of death, they do cause a negative impact on both the family environment and 

the social context. 
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Objective: to describe the most common congenital facial defects in patients seen in the maxillofacial 

surgery consultation of "Mártires of Las Tunas" Provincial Pediatric Hospital from September, 2012 to 

December, 2014. 

Methods: an observational, descriptive and cross-sectional study was carried out in patients, place and time 

previously stated. The study population consisted of 54 patients who had facial defects and remained in the 

territory during the investigation. The variables studied were: sex, skin color, place of origin, associated 

factors, defect embryological classification. 

Results: labiopalatine cleft was the most frequent defect, found in a 61, 1% and prevailing in white males. 
With relation to the most frequent associated factors, the most frequent one was inheritance, followed by 

multifactorial inheritance. Isolated malformations were the most diagnosed. 

Conclusions: congenital facial defects were described in the study population and their epidemiology was 

similar to what is reported by literature. 

Key words: FACIAL BIRTH DEFECTS; EMBRYOGENESIS; CLEFT LIP PALATE. 

Descriptors: CONGENITAL ABNORMALITIES; EMBRYONIC DEVELOPMENT.  

 

INTRODUCCIÓN 

El tratamiento a las personas con malformaciones 
congénitas ha variado desde épocas remotas hasta 

la actualidad, reflejan globalmente el estilo de vida y 

la cultura de los diferentes pueblos. De acuerdo con 

estudios etnológicos, tribus primitivas y 
comunidades de todo el continente dispusieron de 

los niños malformados inmediatamente después del 
nacimiento, eliminándolos por ahogamiento, 

estrangulación, sofocación o enterrándolos vivos. (1) 

El médico particular de Juliano El Apóstata, llamado 
Oribasio de Pérgamo, reportó malformaciones 

craneofaciales asociadas a deformidades palatinas. 
En 1944 Franceschetti, Zwuahlen y Klein publicaron 
una extensa revisión de las manifestaciones clínicas 

en sujetos, antes descritas por Theacher Collins, 
asociándolas a un síndrome, al que llamaron la 

disostosis mandíbulo facial o Síndrome de Theacher 

Collins. (2) 

Se definen los defectos congénitos, malformaciones 

y anomalías congénitas como: sinónimos que se 
utilizan para describir trastornos estructurales, 

funcionales metabólicos y de la conducta, que ya se 

encuentran en el momento del nacimiento (aunque 

puedan manifestarse más tarde), sea externa o 
interna, familiar o esporádica, hereditaria o no, única 

o múltiple, que resultan de una embriogénesis 

defectuosa. (3) 

En el 40 al 60 % de las anomalías congénitas se 
desconoce la causa, los factores genéticos, como las 

anomalías cromosómicas y las mutaciones de genes, 

representan alrededor del 15 %; los factores 

ambientales ocasionan el 10 %, aproximadamente; 
una combinación de influencias genéticas y 

ambientales (herencia multifactorial) es la causa de 

otro 20 a 25 % y la gemelaridad provoca un 0,9 a 1 

%. (3) 

En las sociedades, en las que las enfermedades 

infecciosas y las causas perinatales de muerte 

infantil se encuentran controladas y las deficiencias 

nutricionales están corregidas, las malformaciones 
congénitas contribuyen significativamente a la 

mortalidad infantil. (4) 

Se estima que a nivel mundial el seis por ciento de 

los niños presentan algún tipo de malformación 

congénita y puede aumentar en caso de 

enfermedades, que son diagnosticadas de forma 
tardía. La prevalencia mundial es de 25-62 por 1000 

nacidos vivos. (5) En Cuba, en el año 2014, las 

malformaciones congénitas, deformidades y 

anomalías cromosómicas fueron la primera causa de 

muerte en el menor de un año, con una tasa de 0,9 
x cada 1000 nacidos vivos. (6) 

Aunque los defectos faciales no constituyen un 

peligro para la vida, existe no solo el daño 

psicológico y estético para el niño, sino también la 

angustia para la familia. Existen varios síndromes 
asociados a malformaciones faciales, entre ellos: 

síndrome de Apert, complejo malformativo de Pierre 
Robin, síndrome de Treacher Collins. (2) 

La fisura labio-palatina tiene una frecuencia en 

Estados Unidos de 1:500 a 1:1000 recién nacidos 

vivos; en Chile esta condición afecta a 1,8:1000 

nacimientos. (7) En Cuba se reportan datos de la 

década del 1970 y 1980, con una frecuencia entre 
1:700–1:1100 nacidos vivos, respectivamente. (8) 

En Las Tunas en el año 2013 se realizó un estudio de 
caracterización de las fisuras labio-palatinas. (9) 

Durante los últimos 50 años han surgido grandes 

avances en la embriología y teratología, lo que les 

ha proporcionado a los científicos y médicos una 

mejor perspectiva sobre las causas de las 

malformaciones congénitas. Sin embargo, en 
algunos casos todavía no es posible proporcionar 

una causa, diagnóstico definitivo y, por ende, un 
pronóstico preciso. (10) 

Las malformaciones faciales son frecuentes, no 

obstante existir vigilancia epidemiológica y genética. 

(9) El desconocimiento del comportamiento clínico y 

epidemiológico, así como la repercusión social en el 
niño y la familia, fue el motivo de la realización del 

presente artículo, con el objetivo de describir las 

malformaciones congénitas faciales más frecuentes, 
en los pacientes atendidos en la consulta de cirugía 

maxilofacial del Hospital Pediátrico Provincial 

“Mártires de Las Tunas”. Los resultados pueden 

constituir punto de partida para futuras 
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investigaciones, con el objetivo de intervenir en 

factores ambientales modificables, que afectan la 

embriogénesis craneofacial.  

 

MATERIALES Y MÉTODOS 

Se realizó un estudio observacional descriptivo de 

corte transversal, en los pacientes con defectos 

faciales, atendidos en la consulta de cirugía 
maxilofacial del Hospital Pediátrico Provincial 

“Mártires de Las Tunas”, durante el período desde 
septiembre de 2012 a diciembre de 2014. La 

población de estudio estuvo constituida por los 54 

pacientes que presentaron defectos faciales y 

permanecieron en el territorio durante el transcurso 

de la investigación. Las variables estudiadas fueron: 

sexo, color de la piel, factores asociados, 
clasificación embriológica y lugar de procedencia. 

A los padres se les realizó un interrogatorio 

detallado, en busca de datos epidemiológicos de la 
enfermedad, y a los pacientes un examen clínico, en 

busca de las características de cada defecto, 

quedando plasmados en la historia clínica. Los datos 

se procesaron mediante estadística descriptiva. Los 

resultados se vertieron en tablas y se realizaron 

comparaciones con la literatura nacional e 

internacional. 

 

ANÁLISIS Y DISCUSIÓN 

Dentro de las malformaciones faciales mostradas en 

la tabla 1, predominó la fisura labio-palatina con 33 
pacientes (61,1 %), seguidas por las fístulas 

preauriculares, resultados estos que concuerdan con 

Bedón Rodríguez en investigaciones realizadas en 

Colombia, en que su prevalencia es de 1,54 por cada 

100 nacidos, donde refiere que es la malformación 

más común de cabeza y cuello en este país y en los 
Estados Unidos, 20 de los bebés nacen con una 

hendidura orofacial en un día normal, o 7500 por 
año. (11) 

 

TABLA 1. Distribución de los pacientes según defectos faciales registrados 

Entidad Número de casos % 

Fisura labio-palatina 33 61,1 

Fístulas preauriculares 9 16,7 

Quiste de inclusión ectodérmico 8 14,8 

Microtia 2 3,7 

Hoyuelos labiales 1 1,9 

Síndrome de Pierre Robin 1 1,9 

Total 54 100 

Fuente: historia clínica 

 

En estudios realizados en México recientemente por 

Flores-Nava, el labio hendido, con o sin afección del 
paladar, ocupa el primer lugar entre las diez 

malformaciones más frecuentes, con una prevalencia 
de 2,3 x 1000 nacidos vivos, seguida por los 

apéndices auriculares con 1,4 x 1000 nacidos vivos. 

(12) 

La complejidad en la formación del macizo facial, 

donde están implicadas las células de la cresta 

neural y los mecanismos de embriogénesis, 

incrementa potencialmente la posible aparición de 

estos defectos. (2) Estos traen consigo afectaciones 

desde el punto de vista estético, a corto y a largo 

plazo, pero también en lo funcional, como las 

dificultades en la alimentación, debido a problemas 

con el cierre de la cavidad bucal y la 

broncoaspiración, como complicación más frecuente. 

La investigación evidencia una frecuencia 

ligeramente mayor en los pacientes del sexo 

masculino con 29 casos, para un 53,7 %, similar a 

Chavarriava-Rosero en el 54 % de los pacientes 

estudiados. (13) Otras investigaciones revelan una 

mayor frecuencia de estos defectos en el sexo 
masculino, son, entre ellos, Bedón Rodríguez en 

Colombia y Alison Ford en Chile, ambos confirman 
estos resultados estadísticos a nivel mundial. (11, 

14) 

 

TABLA 2. Distribución de los pacientes según 

color de la piel 

Color de la piel Afectados % 

Blanca 44 81,5 

Mestiza 6 11,1 

Negra 4 7,4 

Total 54 100 

Fuente: historia clínica 
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En la tabla 2 se observa un predominio de los 

pacientes de la raza blanca con 44 pacientes, 

representando el 81,5 %, resultados similares a los 

de Santos Medina con el 84,6 % de sus pacientes. 

(9) Las estadísticas descritas por Alison Ford se 

realizan haciendo la descripción, teniendo en cuenta 

la raza y no el color de la piel, de ahí que en su 

investigación se describe a la raza negroide como la 
menos afectada y la mongoloide como la más 

afectada. (14) Asimismo, reporta Contreras–Acevedo 

en México a la raza negroide como la menos 

afectada, la población asiática y amerindia como las 
de más alta incidencia y las poblaciones europeas se 

consideran con tasas intermedias. (15)  

El análisis de la relación de estos defectos con la 

raza o la coloración de la piel no están exentos de 
las consecuencias de fenómenos históricos, sociales 

y económicos, que pueden constituir sesgos en las 

estadísticas y registro de los casos. La composición 

demográfica de la población estudiada también 
puede incidir en este resultado. 

Los resultados de la tabla 3 evidencian el 

comportamiento de los factores predisponentes, 

predominando la herencia y la herencia multifactorial 

con un 40,7 y 35,2 %, respectivamente, 
coincidiendo con Alison Ford (14) y un estudio en 

Colombia, realizado por Charry (este fue de 39,3 

%). (16)  

 

TABLA 3. Distribución de los pacientes según 
factores predisponentes 

Factores 
predisponentes 

Afectado
s 

% 

Herencia 22 40,7 

Herencia 
multifactorial 

19 35,2 

Ambientales 13 24,1 

Total 54 100 

Fuente: historia clínica 

 

Durante las dos últimas décadas las grandes y 
novedosas técnicas de la biología molecular han 

brindado la posibilidad de conocer la complejidad de 

la morfogénesis craneofacial, identificando el papel 

de varios genes implicados en el desarrollo óseo, 
como son, por ejemplo, los genes de la familia HOX 

y SHH, los factores de crecimiento fibroblástico, los 
retinoides, las proteínas morfogenéticas del hueso, 
los genes involucrados en las craneosinostosis, y las 

metaloproteinasas de la matriz. (6) 

Con el objetivo de promover y facilitar 

investigaciones genéticas, en Colombia se generó un 

banco de ADN, que permite acceder al material 
genético para investigaciones moleculares de 

malformaciones congénitas, obtenidas de células que 
se desprenden de la boca, las cuales contienen la 

cantidad necesaria de ADN para las pruebas 

moleculares, como la determinación de una filiación 

o identificación de un individuo. (10) 

 

TABLA 4. Distribución de los pacientes según 

clasificación embriológica 

Asociación No % 

Malformación aislada 52 96,3 

Síndrome de Pierre Robin 1 1,85 

Asociación (cardiopatías 
congénitas) 

1 1,85 

Total 54 100 

Fuente: historia clínica  

 

Por otra parte, en los resultados representados en la 
tabla 4 la malformación aislada representó el 96,3 

%, coincidiendo con los resultados de López Cedrún, 

que plantea que las fisuras labio-palatinas no 

sindrómicas son las más frecuentes; (17) y Charry 
describe que las anomalías anatómicas más 

comúnmente asociadas con hendiduras orofaciales 
son cardiopatías congénitas y malformaciones del 

sistema nervioso. (16)  

Una investigación realizada recientemente en Cuba 

hace alusión a la importancia de la teoría holístico-

sinérgica de la cefalogénesis y sus malformaciones, 

donde la complejidad de interacciones genéticas, 
ambientales y citoplasmáticas condicionan la 

presencia de alteraciones epigenéticas o 
citoplasmáticas que determinan la aparición de 

citodiferenciación anómala de uno o más tejidos 

embrionarios o fetales, con repercusión fenotípica 

morfofuncional. (18) 

En Brasil no solo se le atribuye importancia a la 

información genética de las células madre, sino al 
estudio de ciertas sustancias químicas que inducirían 

el crecimiento, llamadas sustancias citogenéticas. 
(19) 

A consideración de varios autores, el origen 

embriológico y la participación de las células de las 
crestas neurales, tanto en la formación de las 

estructuras craneofaciales, como en las almohadillas 
troncoconales del corazón (concebidos estos como 

momentos críticos del desarrollo), pudiera sugerir 

una probabilidad mayor de aparición de defectos 

sindrómicos, (2, 12, 20) los cuales corresponden con 
los criterios de los autores del presente trabajo. 

En la distribución de los defectos faciales por 
municipios, representada en la tabla 5, el de mayor 

número de casos fue Las Tunas, seguido por 
Majibacoa con un 51,8 y 20,3 %, respectivamente. 
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TABLA 5. Distribución de los pacientes según 

lugar de residencia 

Lugar No % 

Las Tunas 28 51,9 

Majibacoa 11 20,4 

Colombia 5 9,3 

Manatí 4 7,4 

Jobabo 4 7,4 

Amancio 2 3,7 

Total 54 100 

Fuente: historia clínica  

 

En estudios sobre “Distribución geográfica en Cali, 

Colombia, de malformaciones congénitas” por 
Monsalve,  se sugiere que puede existir un factor 

ambiental en esta comuna que predisponga a la 
aparición de defectos. (21) Chavarriava-Rosero, por 
otra parte, encontró un mayor número de casos en 

zonas de difícil acceso. (13) Esta variable debe 

tenerse en cuenta en investigaciones futuras, para 

asociar a otras como los factores predisponentes. 

En este sentido puede estar incidiendo que la 
accesibilidad a las unidades donde existe la 

especialización en la atención a estas afecciones no 
es la misma hacia todos los territorios. Las 

municipalidades de Las Tunas y Majibacoa están 

muy cercanas y un gran grupo de personas de este 

último laboran en Las Tunas, hecho este que puede 
verse como un mismo territorio. Asimismo, la 

densidad poblacional de Las Tunas es la mayor de la 
provincia. 

 

CONCLUSIONES 

Se describieron los defectos congénitos faciales en 

los pacientes atendidos en el Hospital Pediátrico 

Provincial “Mártires de Las Tunas” y la epidemiología 

fue similar a la reportada por la literatura. La fisura 

labio-palatina constituyó el defecto más frecuente, 
predominando en el sexo masculino y en la raza 

blanca. En relación a los factores asociados, los más 

frecuentes fueron la herencia, seguido de la herencia 

multifactorial. 
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