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Titulo del Trabajo:
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realizados a un grupo de pacientes.
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Area de Investigacion:

Medicina genémica

Introduccion:

El espectro Facio-auriculo-vertebral (EFAV) u Oculo-auriculo-vertebral (OAVS) es la segunda
malformacién craneofacial congénita mds comuin después del labio y paladar hendido. Sus
manifestaciones clinicas son microtia (manifestacién eje), asociada a microsomia hemifacial,
alteraciones vertebrales y renales. Estd referido que cerca del 80% de los casos presentan malformacion
de la cadena osicular del oido medio y aproximadamente 20% del oido interno.

Objetivo:

Describir los hallazgos de las tomografias computadas de oido de pacientes con diagnéstico clinico de
EFAV (OAV).

Metodologia:

Revision de informes de 234 estudios tomograficos de pacientes con diagndstico de EFAV.

Resultados:

De los estudios revisados 110 fueron de mujeres y 124 de hombres. Edad entre 2 y 53 afios, media de
12 afios. 166 con microtia unilateral, 62 bilateral y 5 con presencia de apéndices auriculares; 198 con
hipoacusia conductiva, 24 mixta, 7 neurosensorial y 5 audicién normal. Hallazgos: En meato actstico
externo: Estenosis en 14 casos del lado derecho, 12 del izquierdo y 5 bilaterales. Atresia en 108 casos
lado derecho, 43 izquierdo, 36 bilaterales. En oido medio: displasia de huesecillos: martillo 39 casos,
yunque 6, estribo 4, de todos 131. Hipoplasia: martillo 12 casos, yunque 11, estribo 2, de todos 4.
Agenesia: martillo 16 casos, yunque 3, estribo 14, de todos 8. Ademds, se encontré trayecto aberrante
del nervio facial en: 82 casos del lado derecho, 29 del lado izquierdo y 28 bilaterales. En oido interno:
14 casos con hipoplasia o displasia de canales semicirculares, 15 casos con hipoplasia o agenesia de los
nervios VII y/o VIII. Obliteracién de ventana oval: 8 derechas, 6 izquierdas, 4 bilaterales.

Conclusiones:

El presente estudio es, hasta donde sabemos, la serie méds grande que presenta hallazgos tomograficos,
de ahi su importancia. Otros estudios mencionan en general los mismos hallazgos. El estudio permite
guiar tratamiento auditivo y posteriormente se intentaria relacionar las variantes que puedan
encontrarse, con las malformaciones.



