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RESUMEN

El Sindrome de Mogbius es una enfermedad congénita de baja prevalencia caracterizada por pardlisis facial
por afectacion de los nervios craneales VI'y VII. La presente revision integradora de la literatura pretende identi-
ficar las principales caracteristicas orofaciales, neuroldgicas y funcionales del sindrome de Moebius, las dificul-
tades del habla y los beneficios que en los pacientes pueda tener la intervencion logopédica postquirdrgica. Se
incluyeron 11 estudios. En el 90% de ellos se observo diversas afectaciones orofaciales que afectan a la articu-
lacion, alimentacion y expresividad facial. Asi mismo, el habla estd alterada, siendo en casi la mitad de los casos
ininteligible. Dos de los trabajos describen bengficios con la terapia logopédica. Se concluye que el sindrome de
Moebius se caracteriza por alteraciones orofaciales que afectan a la deglucidn, expresion y habla. La intervencion
logopédica postquirtrgica aporta beneficios importantes en |0s pacientes mejorando su calidad de vida.
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ABSTRACT

Speech difficulties and speech therapy intervention in Moehius syndrome: an integrative
review. Moebius syndrome is a low-prevalence congenital disease characterized by facial paralysis due to
involvement of cranial nerves VI and VII. This integrative review of the literature aims to identify the main orofacial,
neurological and functional characteristics of Moebius syndrome, speech difficulties and the benefits that post-
surgical speech therapy intervention may have on patients. Eleven studies were included. In 90% of them, various
orofacial affections were observed that affect the articulation, feeding and facial expressiveness. Likewise, speech
is altered, being in almost half of the cases unintelligible. Two of the works describe benefits with speech therapy.
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Itis concluded that Moebius syndrome is characterized by orofacial alterations that affect swallowing, expression
and speech. Post-surgical speech therapy intervention provides important bengfits to patients, improving their
quality of life.

Keywords: speech difficulties; rare diseases; speech therapy intervention; Moebius syndrome

INTRODUCCION

El Sindrome de Mogbius es una enfermedad neurol6gica caracterizada por pardlisis facial no progresiva con-
comitante con déficits en la abduccion ocular (Lopez-Valverde et al., 2013). Se trata de una enfermedad congénita
rara ya que afecta a menos de 1 persona por cada 100.000 nacidos (Carta et al., 2021; Strémland et al., 2002;
Ventura et al., 2007).

Su diagndstico es dificil y se basa en criterios clinicos, aunque recientemente se estan documentando ciertos
patrones genéticos causales (Tomas-Roca et al., 2015). Asi mismo, no se descarta la influencia de agentes tera-
tégenos durante el embarazo, como la cocaina, ergotamina (benzodiacepinas), mifepristona, el alcohol y la expo-
sicion prenatal a misoprostol para el aborto autoinducido (Graf & Shepard, 1997; Kankirawatana et al., 1993;
Puvabanditsin et al., 2005).

Se presenta con un fenotipo y una severidad variable que resulta en una paralisis unilateral o bilateral en el
nervio craneal VII, que controla la expresion facial y en el nervio VI, (Abducens), encargado de controlar el movi-
miento lateral de los ojos (Herrera et al., 2019).

Se caracteriza por presentar facies con cierre incompleto de los parpados durante el suefio, incapacidad para
abducir el ojo, pliegues epicanténicos, puente nasal aplanado y micrognatia. Ademas, presentan sialorrea e hipo-
plasia de la lengua y pardlisis del nervio hipogloso (Carey, 1992; Verzijl et al., 2003).

El 85% de los pacientes presentan malformaciones de las extremidades, siendo las mds frecuentes las defor-
midades talipes equinovarus y la hipoplasia de los dedos o sindéctila (Kumar, 1990).

Raramente, pueden presentar dextrocardia, artrogriposis mdltiple, anomalias del tracto urinario, anosmia e
hipogonadismo hipogonadotréfico (Kuklik, 2000).

Generalmente, tienen una expectativa de vida normal, pero muchos de ellos requieren cirugia para corregir
su estrabismo, mejorar las deformidades de las extremidades y la mandibula. Asi mismo, el trasplante neuromus-
cular de masculo gracilis para la cirugia de animacion facial es practica habitual en los dltimos afios (Harii et al.,
1976; Zuker et al., 2000). Aproximadamente el 88% de los pacientes presentan discapacidad motora (Verzijl et al.,
2003), por lo tanto, la correccion quirdrgica de las deformidades fisicas graves, asi como la fisioterapia deben
realizarse lo antes posible (Briegel, 2006).

Existe comorbilidad entre el sindrome de Moebius y el de Poland que se caracteriza por malformaciones de
los musculos pectoral, sindactila, hipoplasia de la mano, disgenesia lingual y otras alteraciones 6seas y muscu-
lares de las extremidades .

Asi mismo, los problemas de alimentacion durante las primeras semanas o meses después del nacimiento
son muy comunes y pueden deberse a una succion o deglucion insuficiente, debilidad palatina o regurgitacion
que pueden resultar en un crecimiento deficiente. Incluso a menudo, es necesaria la alimentacion por zona o el
uso de un biberdn especial .

Por otro lado, la expresion facial similar a una mascara afecta a la interaccion con los deméds; siendo su
expresion malinterpretada por otros como rudeza, falta de emocion, empatia o discapacidad intelectual (Fu et al.,
2011). Como consecuencia de la pardlisis facial, las personas con este sindrome no pueden comunicarse con
expresiones faciales, uno de los lenguajes mas universales, provocando en ellos problemas en la aceptacion
social 1o que conlleva que a menudo sean objeto de burlas, menosprecio y rechazo por otros, especialmente
cuando son nifios o adolescentes (Broussard & Borazjani, 2008). Incluso los propios padres pueden tener difi-
cultad para comprender y aceptar la falta de expresion facial del recién nacido. Estas experiencias de vida generan
que los nifios con dicho sindrome desarrollen respuesta emocionales y creencias sobre su apariencia facial nega-
tivas, que influyen en su comportamiento y conduce a mecanismos de afrontamiento ineficaces, ansiedad y
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depresion (Broussard & Borazjani, 2008; Fu et al., 2011). Para compensar su dificultad en las expresiones facia-
les, se ha observado que hay pacientes que intentan desarrollar formas alternativas, como el uso de la voz expre-
siva, el lenguaje corporal y la comunicacion verbal. Si bien es cierto que la expresion mimica més importante
sigue siendo la sonrisa. A pesar de ser una expresion dificil para estos pacientes, se ha observado que en los
casos de pardlisis facial unilateral el lado no afectado puede compensar a la parte afectada produciendo sonrisa
(Sjogreen et al., 2001).

Debido a la facies caracteristica es comin que los pacientes con sindrome de Moebius presenten dificultades
del habla. Entre estas dificultades estaria retraso en la aparicidn del lenguaje y del habla, una velocidad lenta en
la produccion del habla o dificultades en la precision de determinados fonemas, sobre todo los bilabiales, aunque
algunos de ellos realizan acciones compensatorias (Briegel, 2006; Meyerson et Foushee, 1978). Asi mismo, tam-
bién pueden presentar insuficiencia velofaringea y disartria nasal (Verzijl et al., 2003). Debido a sus dificultades,
los nifios con Sindrome de Mogbius, corren el riesgo de ser diagnosticados erréneamente con discapacidad inte-
lectual (Kumar, 1990). Es dificil determinar la verdadera incidencia de la discapacidad intelectual, ya que los estu-
dios muestran resultados muy diferentes, pero los casos con discapacidad intelectual tienen mayor afectacion en
la adquisicion del lenguaje .

El presente trabajo pretende conocer mediante una revision integradora de la literatura (1) las caracteristicas
orofaciales, neuroldgicas y funcionales del sindrome de Moebius, (2) patologia del habla en el sindrome de
Moebius (3) la relacion entre la madurez y la disminucion de las dificultades orofaciales en el sindrome de
Moebius y (4) los beneficios de la intervencion logopédica tras la intervencion quirdrgica en los pacientes con
sindrome de Moebius y su influencia en la calidad de vida del afectado y la familia.

METODO

El trabajo se basd en la pregunta “;Cudles son las caracteristicas orofaciales, neuroldgicas y funcionales en
el sindrome de Moebius, asi como las dificultades del habla y su relacién con la madurez del paciente y si tiene
beneficios la intervencion logopédica post-quirtrgica?

Se realizd una blsqueda bibliografica en mayo de 2021 en PsycInfo, PubMed y Scopus. Las palabras clave
y los términos de blsqueda se obtuvieron en el Tesauro Medical Subjet Heading y son “Mogbius Syndrome”,
“Speech treatment”, “Facial Palsy” con el operador booleano “AND” para combinar.

Para una primera seleccidn, se realizo una lectura del titulo y resumen de los articulos, descartando aquellos
que estaban repetidos 0 no cumplian con los criterios de inclusion, estudios a partir de 2010, cualitativos, cuanti-
tativos 0 mixtos y que describiesen las caracteristicas orofaciales, neuroldgicas y funcionales de los pacientes con
Sindrome de Mogbius, las dificultades del habla y su relacion con la madurez del paciente y/o posibles tratamientos
logopédicos. Sequidamente, se procedié a la lectura de cada articulo para confirmar su inclusion en el estudio.

Para el andlisis se elabord un protocolo que recogia el objetivo de los estudios, la muestra, variables del estu-
dio, tipo de intervencion resultados y conclusiones més destacables. Dos autores revisaron todos los articulos.

RESULTADOS
La busqueda arroj6 51 articulos y tras el proceso de seleccion (Figura 1) se obtuvo un total de 11 articulos.
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Figura 1. Diagrama de flujo: Proceso de seleccion de articulos
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En la Tabla 2 se recogen las caracteristicas de los estudios seleccionados respecto a objetivos y muestra.
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Tabla 2. Caracteristicas de los articulos seleccionados

Autor Objetivo Muestra
Sjogreen et Explorar la produccion del habla, la 3 nifios (5 a 11 afios).
al., 2015 inteligibilidad y la funcion oromotora en un 4 adultos (26 a 54 afios).
grupo de individuos con Sindrome de
Moebius
Fairgray & Observar si la terapia del habla mostraba Nifia (8 afios)
Miles, 2016 cambios en la produccion del habla de una
nifia que se habia intervenido quirtirgicamente
11 meses atrds para la reanimacion facial
mediante trasferencia libre del musculo
gracilis.
Guedes, 2014  Verificar el rendimiento del habla y el 7 mujeresy 11 hombres ( entre

Pamplona et
al., 2020

Ortega et al.,
2014

Terzis &
Karypidis,
2010
Vitaskova &
Tabachova,
2017

Cuestas et al.,
2019

Renault et al.,
2020

Ruge- Peia
et al., 2020

Picciolini
et al., 2016

lenguaje de los nifios con Sindrome de
Moebius cuyas madres informaron el uso de
misoprostol frente al desempefo de hijos de
madres que no informaron uso.

Describir las desviaciones del habla, la
inteligibilidad y la sialorrea en pacientes con
Sindrome de Moebius

Cuantificar la disminucién del rendimiento
motor oral en personas con sindrome de
Moebius en comparacion con individuos
normoactivos mediante la Escala de
evaluacion motora oral (OMAS).

Exponer la técnica de neurotizacion de la
lengua como un componente en los
procedimientos de reanimacion facial.
Analizar a los nifios que padecen el sindrome
de Moebius en términos del impacto de sus
dificultades faciales orales en su desarrollo y
analizar la posible influencia de la terapia en
la esfera facial oral en su desarrollo y el
desarrollo de su comunicacion.

Analizar las caracteristicas clinicas, los
hallazgos endoscopicopicos de la
videofluoroscopia de la deglucion y el
tratamiento de siete participantes
diagnosticados con el Sindrome de Moebius.
Revisar las dificultades orofaciales y sus
consecuencias Moebius (en niflos con
sindrome de MBS).

Describir  las  manifestaciones  clinicas
craneofaciales asociadas al Sindrome de
Moebius y determinar la frecuencia de
exposicion  prenatal al  misoprostol,
comparando casos de exposicion y no
exposicion.

Estimar la prevalencia de las caracteristicas
clinicas y funcionales de los pacientes con
sindrome de Moebius

4 meses y 10 afios).

87 pacientes (entre los 4 y
18 afos.

33 personas, de las cuales:

e grupo (SG), 16 mujeres y
17 hombres (2-20 anos).

e Grupo control 22 mujeres y
24 varones (3-13 afos)

4 hombres y 3 Mujeres (4-27

afios)

Hombre de 15 afos y nifia de 5
aflos.

7 neonatos, (5 hombres y 2
mujeres).

32 pacientes (21 hombres, 11
mujeres).

140 participantes con sindrome

de Moebius (edad promedio de
8.4 afios).

50 nifios entre 1 mes y 14 aflos

Nota: Elaboracion propia
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A continuacion, y siguiendo el protocolo establecido, se analizan los resultados de los estudios seleccionados.

Caracteristicas orofaciales, neuroldgicas y funcionales del Sindrome de Moebius

Sjogreen et al. (2015) describieron que cinco de los nueve pacientes participantes en su estudio presentaban
pardlisis facial bilateral y dos de ellos unilateral que les obligaba a presentar asimetria facial. Ademas, en este
mismo estudio, seis de los pacientes presentaban alteraciones de la lengua y los labios. Todo esto llevaba a que
los pacientes tuvieran afectacion en la expresion facial, la funcién motora oral, la masticacion, el habla, y ademas
presentaran dificultad en redondear, extender y cerrar los labios. Ademds, también se observaron estrategias com-
pensatorias con eficacia.

En consonancia con lo anterior, Ruge-Pefia et al. (2020) llevaron a cabo un estudio con 140 participantes y
hallaron resultados similares. Sus pacientes presentaron atrofia lingual o hipotrofia con alteracion del movimien-
to y espasmos en posicion neutra, posiblemente debida a la afectacion del par craneal XII, ya que el 91% de los
participantes presentaban dicha afectacion. También evidenciaron que todos ellos presentaban afectado el nervio
facial y abducens. Ademds, el 80,8% de los pacientes presentaron pardlisis facial bilateral y el 98,5% alteraciones
craneofaciales. Asi mismo, identificacion que las alteraciones funcionales secundarias son evidentes y frecuentes
desde los primeros dias de vida, siendo el problema de succion la principal causa de hospitalizacion precoz en
nifios con Sindrome de Moebius. Estos problemas se asociaron con las dificultades que presentaban los partici-
pantes para tragar.

Guedes (2014), Vitdskovd et Tabachova (2017a) y Picciolini et al. (2016) coinciden en que la manifestacion
mds comin es la pardlisis facial, la falta de movilidad de los ojos hacia los lados, asi como las dificultades en
la alimentacion y el habla, producto de la deficiente movilidad de la lengua. Ademas, también son frecuentes otras
dificultades orofaciales como alteraciones del paladar y retrognatia, lo que hace que los individuos presentaran
dificultades respiratorias graves y dificultades en la deglucion y succidn ya en la etapa neonatal.

Por otro lado, el estudio de Guedes (2014) revela que la mayor queja de las madres de pacientes con
Moebius es sus dificultades con la alimentacion.

El 23% de los pacientes del estudio de Pamplona et al. (2020) presentaban sialorrea. Ademds, también
observaron pardlisis palatina por afectacion del X par craneal, hipernasalidad, y disfuncion orofacial. Ademas,
concluyeron que el grado de disfuncion orofacial es variable y depende del tipo de pardlisis facial que presente
el sujeto, unilateral o bilateral.

Otro estudio mostrd que presentan un menor rendimiento motor oral en comparacion con la poblacion nor-
moactiva (Ortega et al., 2013), observando fallo significativo en el cierre labial y en el sello lingual durante la
deglucion. Aunque también observaron que el 40% de los participantes mostraron una funcion motora normal.

El estudio de Cuestas et al. (2019) describe que 2 pacientes de los 7 que formaron parte de la muestra pre-
sentaban retrognatia, fisura palatina y glosoptosis (secuencia de Perre-Robin). La videofluorescopia de la deglu-
cion evidencid en todos los pacientes penetracion laringea y en 3 de ellos, aspiracion a via aérea inferior.

Otro estudio realizado a 32 pacientes describid que 17 de ellos presentaban todos los madsculos faciales gra-
vemente afectados y en el resto se encontraron movimientos parciales en la cara inferior. Ademds 30 de los
pacientes tenian dificultades para la succion o incluso ausencia de ella. Igualmente 25 de ellos presentaron afec-
tacion en la deglucion, se observaron episodios de estasis faringea y aspiracion en més de las tres cuartas partes
de los pacientes y disfuncion velo faringea. Estos trastornos de la alimentacion se asociaron con trismo congénito
y con pardlisis de los pares craneales IX'y X y se determing que, a mayor namero de nervios craneales involu-
crados, los resultados alimentarios y respiratorios eran més deficientes. Por Gltimo 17 de los 32 también presen-
taban complicaciones respiratorias (Renault et al., 2019).
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Patologia del habla en el Sindrome de Moehius

En el estudio de Sjégreen et al. (2015) tres pacientes presentaban inteligibilidad gravemente deteriorada,
otros dos levemente deteriorada y dos hablaban completamente inteligible. Asi mismo, un paciente posefa un
nivel de nasalidad ligeramente elevado.

Guedes (2014) también describe que las madres de los pacientes con Moebius manifiestan que sus hijos
presentan un habla incompetente. Asi mismo, Picciolini et al. (2016) también describe que el 31% de los pacien-
tes de su estudio presentaron dificultades en la adquisicion del lenguaje y el 42% déficit en el habla que coinci-
dian con la afectacion en los pares craneales VI, VIII, IX, X, XI'y XII.

Pamplona et al. (2020) también expone que los pacientes de su estudio presentan una colocacién anormal
de la articulacion de los fonemas bilabiales y en el 50% también habia errores en otros fonemas. En este estudio
también se concluye que el habla de la mitad de los pacientes present6 una inteligibilidad levemente afectada, el
20%, moderadamente afectada y el 11% era ininteligible.

Un estudio realizado por Terzis & Karypidis (2010) se centra en 7 pacientes con Sindrome de Moebius que
presentan un habla ininteligible y la realizacion de la técnica de neurotizacion mejord la inteligibilidad y articula-
cion del habla de los pacientes.

Wlag‘iﬂn entre la madurez y la disminucion de las dificultades orofaciales en el Sindrome de
oebius

El estudio de Ortega et al. (2013) mostré que el grupo de pacientes de mayor edad presentaban un mejor
funcionamiento motor oral.

Por otro lado, el estudio de Renault et al. (2019) describid que los trastornos en la alimentacion (deglucion
y succion) durante el primer mes de vida se clasificaron como graves o0 moderados en 25 de los 32 pacientes del
estudio, afectando a su crecimiento. En cambio, cuando los pacientes alcanzaron los 2-5 afios de edad estos
pacientes llevaban una dieta oral normal y mostraron un crecimiento también normal.

Beneficios de la intervencion logopédica en el Sindrome de Moebius

Fairgray y Miles (2016) describen que tras 30 sesiones de terapia logopédica, se observaron mejoras sus-
tanciales en la precision del habla, la inteligibilidad, el movimiento facial y el control de la saliva. Para los autores,
la combinacion de la cirugia facial y la intervencion logopédica da mejores resultados que si se realiza la inter-
vencion quirdrgica exclusivamente.

Vitdskova y Tabahovd (2017) también comprobaron que la intervencion del habla y del lenguaje contribuye
a la mejora de la calidad de vida de las personas con Moebius.

DISCUSION Y CONCLUSION

El Sindrome de Moebius presenta un espectro variable de caracteristicas clinicas, por lo tanto, es necesario
el conocimiento preciso de las deficiencias funcionales orales y las alteraciones estructurales de los 6rganos oro-
faciales. Las manifestaciones mas comunes son la pardlisis facial y la falta de movilidad lateral de los ojos que
conlleva dificultad en el habla y la deglucion (Guedes, 2014; Picciolini et al., 2016; Vitdskova y Tabachovd, 2017).

Las alteraciones en la deglucion resultan de especial importancia para las familias, que sefialan los proble-
mas de alimentacion como uno de los principales retos a los que se enfrentan en los instantes iniciales de la vida
de sus hijos (Guedes, 2014). En este sentido, son las madres quienes ejercen el papel de cuidador, en consonan-
cia con el estudio de Solves-Almela (2018) cuyos resultados indican que son ellas en un 67% las que desarrollan
gse rol.

La ausencia o deficiente succién también es un sintoma relevante en el sindrome (Picciolini et al., 2016) y
que conduce a la hospitalizacion de estos nifios de forma precoz (Ruge-Pefia et al., 2020).

Por tanto, y aunque el nimero de articulos es escaso, dado el cardcter minoritario de esta patologia, si es
preciso sefialar que los problemas respiratorios y de alimentacion en la etapa inicial de la vida constituyen un
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problema grave para los afectados y sus familias. Esto nos conduce a la necesaria y carente atencion sanitaria,
familiar y social que subyace en la mayorfa de enfermedades raras como consecuencia de la escasa informacion, la
nueva e inesperada situacién familiar y la forma de abordar estas patologias por parte del sistema sanitario (Santos
Luz et al., 2016). Los cuidados que estos nifios requieren y que son dificilmente compatibles con la conciliacion
familiar y laboral de sus padres, tal y como sucede en la mayoria de enfermedades raras, o el impacto econémico o
en el ocio reducen también la calidad de vida de la familia (Anderson et al., 2013; Palisano et al., 2010).

Los estudios también muestran que, a mayor edad de los pacientes, menores dificultades motéricas orofaciales.

Asi, a los problemas iniciales en la respiracion y alimentacion, afiadimos posteriormente los de comunica-
cion. Dificultades en el habla y en la expresion facial son caracteristicas de este sindrome y afiaden nuevos desa-
fios en el cuidado de los hijos, pero sobre todo causan dificultades en la relacion personal con ellos. Las pato-
logias en el habla debido a las caracteristicas orofaciales de los afectados y la ausencia de motilidad ocular que
provoca esa falta de expresividad caracteristica de estos nifios suponen un obstdculo afiadido y aumentan la
necesidad de cuidados y atenciones que sus padres deben prestarles y por tanto es necesario revisar y adaptar
los planes de ayuda a las personas y familias que conviven con una enfermedad rara para ofrecer los recursos
mas indicados para cada caso (Tejada-Ortigosa et al., 2019).

Parece evidente la eficacia de la terapia logopédica en la mejora del habla y la deglucién (Dworkin-Valenti,
2020; Fairgray y Miles, 2016; Vitdskova y Tabachovd, 2017). Por ello, es necesario que los equipos pediatricos
consideren el papel de los tratamientos logopédicos postquirtrgicos, ya que la combinacion de cirugia y logo-
pedia puede producir ganancias funcionales y obtener grandes avances que la cirugfa por si sola no logra.

En cambio, serfa conveniente realizar mas estudios al respecto con muestras mas sélidas y con grupo control
que corroboren estos resultados. Debido a que se trata de una enfermedad poco frecuente es dificil reclutar una
muestra amplia y son escasos 1os estudios al respecto.

Finalmente, podemos concluir, que los nifios y familias que conviven con el sindrome de Mogbius se enfren-
tan a diferentes y graves afectaciones respiratorias, de alimentacion y comunicacion, que la terapia logopédica
junto con la intervencion quirdrgica de los afectados mejora su prondstico, que a mayor edad de los afectados
se da una evolucion motdrica orofacial que beneficia su evolucion y que las necesidades de atencion, por parte
de la familia y de un equipo profesional y multidisciplinar, de forma conjunta y coordinada dan como resultado
una mejor calidad de vida de los afectados y de sus familias.
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