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RESUMEN
Introducción. El diagnóstico del síndrome del espectro 

óculo-aurículo-vertebral (OAVS) se basa en los hallazgos 
fenotípicos al nacimiento. Presentamos este caso por su 
peculiar presentación clínica y su escasa frecuencia.

Caso clínico. Recién nacido prematuro tardío con diag-
nóstico prenatal de cefalocele atrético que ingresa en la 
Unidad de Neonatología. A su llegada a la Unidad, se 
observan mamelones preauriculares bilaterales con posi-
ble fístula, aparente estenosis de los conductos auditivos 
externos, hipertelorismo, micrognatia, y un dermoide lim-
bar en el ojo derecho. Se realiza resonancia magnética 
cerebral, que confirma el cefalocele atrético (no comuni-
cante con el parénquima cerebral), con restos meníngeos y 
tejido neural degenerado en su interior, siendo intervenido 
con éxito a la semana de vida. Por otro lado, se amplían 
estudios radiológicos objetivando asimetría y estenosis de 
ambos conductos auditivos externos, conducto auditivo 
interno derecho doble y severa hipoplasia de las ramas 
ascendentes de la mandíbula que condicionan una impor-
tante micrognatia. El fenotipo del paciente junto con los 
hallazgos radiológicos, son compatibles con un OAVS. 

Comentarios. Resulta interesante el caso por la pecu-
liar presentación clínica, ya que en la literatura consultada 
no hay ningún caso publicado con la particularidad de 
nuestro paciente, un cefalocele atrético. El OAVS consti-
tuye una entidad congénita poco frecuente, caracteriza-
da por la asociación de anomalías oculares, auriculares, 
mandibulares y vertebrales, y cuya etiología permanece 
desconocida, presentando un diagnóstico clínico, según 

los criterios de Feingold y Baum. Su pronóstico y trata-
miento es variable, en función de las manifestaciones 
acompañantes.

Palabras clave: OAVS; Congénito; Cefalocele; Microg-
natia.

OCULO-AURICULO-VERTEBRAL SPECTRUM 
SYNDROME: ATYPICAL MANIFESTATION OF AN 

UNCOMMON PATHOLOGY

ABSTRACT
Introduction. The diagnosis of oculus atrial vertebral 

spectrum syndrome (OAVS) is based on phenotypic find-
ings at birth. We present this case because of its peculiar 
clinical presentation and its low frequency.

Clinical case. Late preterm newborn with prenatal 
diagnosis of atretic cephalocele cephalocele admitted to 
the Neonatology Unit. Upon arrival at the Unit, bilater-
al preauricular mamelons with possible fistula, apparent 
stenosis of the external auditory canals, hypertelorism, 
micrognathia, and a limbar dermoid in the right eye were 
observed. Brain MRI is performed, which confirms atretic 
cephalocele (not communicating with the cerebral paren-
chyma), with meningeal remains and degenerated neu-
ral tissue inside, being successfully operated on in the 
first week of life. On the other hand, radiological studies 
are expanded aiming at asymmetry and stenosis of both 
external auditory canals, double right internal auditory 
canal and severe hypoplasia of the ascending branches 
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of the jaw that condition an important micrognathia. The 
patient’s phenotype, along with radiological findings, are 
compatible with OAVS. 

Comments. The case is interesting because of the 
peculiar clinical presentation, since in the literature con-
sulted, there is no published case with the particularity 
of our patient, an atretic cephalocele. OAVS is a rare con-
genital entity, characterized by the association of ocular, 
auricular, mandibular and vertebral anomalies, and whose 
etiology remains unknown, presenting a clinical diagno-
sis, according to the criteria of Feigold and Baum. Its 
prognosis and treatment is variable, depending on the 
accompanying manifestations.

Keywords: OAVS; Congenital; Cephalocele; Microg-
nathia. 

INTRODUCCIÓN 

El síndrome óculo-aurículo-vertebral o microsomía hemi-
facial es una entidad congénita y multifactorial, que pre-
senta una incidencia de 1/26.000, siendo más frecuente 
en varones (3:2). 

Se caracteriza por alteración de las estructuras derivadas 
del primero y segundo arco branquial. Su etiología es hete-
rogénea y aún desconocida. A pesar de que se han descrito 
patrones de herencia autosómicos dominantes o recesivos, 
la mayoría de los casos se presentan de manera esporádica. 
Por otro lado, algunos autores hablan de factores medioam-
bientales que podrían afectar al desarrollo de la embriogé-
nesis, como son un insuficiente aporte vascular, exposición a 
fármacos (talidomida, tamoxifeno…), drogas y enfermedades 
maternas durante la gestación (rubéola, influenza, diabe-
tes...) (1,2). Su diagnóstico es clínico siguiendo los criterios 
de Feingold y Baum: presencia de un lipodermoide en la 
conjuntiva, o un coloboma en el párpado superior y una de 
las siguientes:

• Anomalías auditivas: mamelones preauriculares, microtia, 
anotia.

• Anomalías vertebrales: ausencia de vértebras, hemivér-
tebras, vértebras fusionadas.

• Aplasia unilateral o hipoplasia de la mandíbula.

Para ello, se llevan a cabo pruebas complementarias de 
imagen, estudios genéticos e interconsultas por diversos 
especialistas (otorrinolaringología, oftalmología, maxilofa-
cial...), realizando un diagnóstico diferencial con síndrome 
de Treacher-Collins que se caracteriza por presentar hipo-
plasia facial bilateral, coloboma en el párpado inferior, que 

también puede tener lipodermoides conjuntivales, pero rara 
vez presenta anomalías vertebrales. También hay que realizar 
un diagnóstico diferencial con el síndrome CHARGE cuyas 
características principales engloban colobomas oculares, pa-
tología cardíaca, atresia de coanas, retraso en el crecimiento, 
hipoplasia de genitales y anomalías de los pabellones auri-
culares, y con el síndrome braquio-oto-renal entre otros. Por 
último, el pronóstico y tratamiento es variable, en función 
de las manifestaciones acompañantes y la presencia o no de 
discapacidad, así como malformaciones cerebrales, asociadas 
en un 50% de los casos(3). 

El objetivo de este estudio es presentar un caso de baja 
frecuencia con sintomatología atípica.

CASO CLÍNICO

Recién nacido prematuro tardío con diagnóstico prenatal 
de cefalocele atrético (figura 1) que ingresa en la Unidad de 
Neonatología. A su llegada a la Unidad, se observan mame-
lones preauriculares bilaterales con posible fístula, aparente 
estenosis de los conductos auditivos externos, hipertelorismo, 
micrognatia (figura 2) y un dermoide limbar en el ojo dere-
cho. Presentaba una exploración neurológica normal, con un 
comportamiento habitual para su edad, no presentando en 
este momento clínica neurológica derivada del cefalocele. 
Se realiza resonancia magnética cerebral, que confirma el 
cefalocele atrético (no comunicante con el parénquima cere-
bral), con restos meníngeos y tejido neural degenerado en su 
interior (figura 3), siendo intervenido con éxito a la semana 
de vida. Por otro lado, se amplían estudios radiológicos obje-
tivando asimetría y estenosis de ambos conductos auditivos 

Figura 1. Hallazgos clínicos: se observa cefalocele en región parietal.
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externos, conducto auditivo interno derecho doble y severa 
hipoplasia de las ramas ascendentes de la mandíbula que 
condicionan una importante micrognatia. Se realizan estudios 
genéticos, incluyendo CHG-array, cariotipo y exoma completo 
sin objetivar variantes patogénicas ni de significado incierto. 
El fenotipo del paciente junto con los hallazgos radiológicos, 
son compatibles con un OVAS.

COMENTARIO

Resulta interesante el caso por la peculiar presentación 
clínica, ya que, en la literatura consultada, no hay ningún 
caso publicado con la particularidad de nuestro paciente, 
un cefalocele atrético. 

El OAVS constituye una entidad congénita poco frecuente, 
caracterizada por la asociación de anomalías oculares, auri-
culares, mandibulares, vertebrales y, en menor frecuencia, 
cerebrales (encefalocele, hidrocefalia) y cuya etiología perma-
nece desconocida, presentando un diagnóstico clínico, por lo 
que debe realizarse una historia clínica detallada, incidiendo 
en antecedentes familiares y antecedentes durante la gesta-

ción, así como una exploración física minuciosa que permita 
identificar hallazgos compatibles, con el objetivo de obtener 
un diagnóstico y un abordaje multidisciplinar temprano, para 
mejorar el pronóstico de los pacientes afectados(4,5).
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Figura 2. Hallazgos clínicos: se observan mamelones preauriculares, 
conducto auditivo externo estrecho y micronagtia.

Figura 3. Resonancia magnética neonatal: se observa cefalocele 
atrético no comunicante con el parénquima cerebral, con restos 
meníngeos y tejido neural degenerado en su interior.


