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ARRINIA
AUSENCIA CONGÉNITA TOTAL DE LA NARIZ

ARHINIA, CONGENITAL ABSENCE OF THE NOSE

Orlando Pérez Silva*, MD

rEsuMEN

La Arrinia, o ausencia congénita total de la na-
riz, es una malformación extremadamente rara, de 
aparición esporádica, causada por una alteración del 
desarrollo, en las etapas iniciales de la embriogénesis 
cráneo-facial. Es grave por su localización, por las 
secuelas anatómicas, funcionales, estéticas y sico-
lógicas, causadas por la desfi guración que ocasiona. 
Usualmente, se acompaña de malformaciones en 
los órganos vecinos o en otras partes del cuerpo. 
Se presentarán 8 pacientes con arrinia, casuística 
excepcionalmente alta, 2 de ellos con probóscides 
bilaterales. Se revisa la literatura, la presentación clí-
nica, principios básicos de embriología y el desarrollo 
de la nariz normal. Describiremos los hallazgos, el 
manejo y los procedimientos quirúrgicos realizados 
en 5 pacientes, y el seguimiento al único sobreviviente 
de esta serie, que en la actualidad tiene 32 años. 
Igualmente se exponen los tratamientos propuestos 
y las diferentes teorías sugeridas para explicar las 
causas de esta malformación.

Palabras clave:  Arrinia, ausencia Congénita total 
de la Nariz, Arrinia con proboscides bilaterales. 

ABstrACt

Arhinia, or total congenital absence of the nose 
is an extremely rare malformation with a sporadic 
appearance; it is caused by a disturbance in its normal 
development during the initial steps of the craniofacial 
embryogenesis. Arhinia is a severe malformation 
due its localization, and the anatomic, functional, 
aesthetic and psychological consequences related to 
facial distortion. Usually, arhinia is present along with 
other malformations in close organs or in others parts 
of the body. Eight cases of arhinia are presented, a 
rather exceptionally high number of cases, 2 of them 
with bilateral proboscides. A review of the literature, 
clinical presentation, basic embryology of the face 
and development of normal nose are also presented. 
Findings, medical care surgical procedures in 5 pa-
tients are shortly described. Also, the follow up of the 
only survivor in this series of cases, currently 32 years 
old (2010). Proposed treatments, different theories or 
suggested mechanisms to explain the causes of this 
rare malformation are discussed.

Key words: Arhinia, Total congenital absence of 
the nose, Arhinia with bilateral proboscides.

Casos clínicos
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ArrINIA - INtroDuCCIóN

La palabra arrinia (de: a- sin y del griego rhis, 
rhinós, nariz), se utiliza en medicina para denomi-
nar la ausencia congénita total de la nariz, de 
sus cavidades, vías respiratorias superiores, y de 
los quimiorreceptores del olfato y bulbos olfatorios. 
Es una de las malformaciones cráneo-faciales más 
rara y grave que puede padecer el ser humano o 
cualquier ser que requiera de la nariz como órgano 
necesario para la respiración, además se acom-
paña de anosmia y ausencia de otras funciones 
vitales. 

La ausencia anatómica total de la nariz y sus 
anexos, origina alteraciones en el desarrollo normal 
del tercio medio de la cara, el cual presenta un 
esqueleto hipoplásico y rudimentario en todas sus 
dimensiones, causando problemas funcionales y 
estéticos  importantes por desaparición de impor-
tantes centros de crecimiento. 

Las deformidades faciales en el paciente con 
arrinia, producen fealdad con diferentes grados 
de monstruosidad, los cuales pueden ocasionarle 
problemas sicológicos y de rechazo social, que 
también se proyectan a sus familiares cercanos.

La arrinia, forma parte de grandes cuadros de 
malformación cráneo-facial excesivamente raros 
que son incompatibles con la vida, como sucede en 
la ciclopia, la etmocefalia y la cebocefalia, solamen-
te se mencionan por ser la arrinia un componente 
primordial de ellos.

MAtErIAl y MétoDos

Este artículo es de carácter retrospectivo y se 
quiere presentar y compartir la experiencia en el 
manejo y tratamiento proporcionado a 6 pacientes 
con arrinia en un período comprendido entre Julio 

de 1977 y Agosto de 1984. De igual forma, se 
informa de 2 pacientes que además de su arrinia, 
presentaban probóscides bilaterales, este cuadro 
clínico especifico de asociación de malformaciones 
cráneo-faciales es extremadamente raro, y por 
su singularidad, merecen un informe, análisis y 
comunicación especial. En total son 8 pacientes 
con arrinia.

En cuanto a los aspectos propios de la arrinia, 
se analizarán: sus posibles causas, presentación 
clínica, incidencia, tratamientos sugeridos y se hará 
una revisión de la literatura publicada. Se descri-
birán algunos principios básicos y elementales de 
la embriología y desarrollo de la nariz y la cara, 
conceptos indispensables y necesarios para tratar 
de entender los eventos y el tiempo en que sucede 
esta malformación.

Se presenta en forma resumida los hallazgos 
clínicos sobresalientes encontrados en los pacien-
tes y al final, se mostrará en forma compendiada, 
la historia de un paciente con arrinia que en la 
actualidad tiene 32 años de edad.

 
Sobre la etiopatogenia, se mencionarán al-

gunos de los conceptos que se han formulado o 
sugerido para explicar esta insólita malformación.

CoNsIDErACIoNEs gENErAlEs

La nariz humana es el rasgo más destacado y 
característico del rostro. Es la parte inicial del tracto 
respiratorio y el órgano receptor del sentido del 
olfato. Por su volumen tridimensional y localización 
en el centro de la cara, capta las miradas que los 
demás nos dirigen y por su forma y tamaño juega 
un papel muy importante en la belleza, la estética 
y la armonía facial, que intervienen en la autoima-
gen, estima y comportamiento psicológico y social 
del individuo. También es la parte de la cara más 
expuesta a los traumatismos. Consideramos que la 
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anatomía y funciones múltiples de la nariz normal 
son conocidas ampliamente por todos y por tanto 
solamente mencionaremos algunas de ellas, sin 
entrar a detallarlas.

La nariz es un órgano importante, anatómi-
camente complejo, constituido por muchos y dife-
rentes clase de tejidos: piel externa, piel y mucosa 
en el interior, huesos y cartílagos, posee glándulas 
sebáceas y sudoríparas, vibrisas, células nerviosas 
receptoras de aromas, músculos, ligamentos y 
cartílagos, que actúan manera de válvulas, permi-
tiendo la permeabilidad de las vías respiratorias 
superiores y regulan activamente el paso y cantidad 
de aire durante la inspiración y espiración. 

En su interior hay una gran cavidad con sus 2 
coanas, derecha e izquierda, separada por el sép-
tum y un complejo esquelético de hueso y cartílago 
que le proporcionan soporte al dorso y forman las 
vertientes laterales de la pirámide nasal. También 
encontramos los cornetes y en ellos los orificios de 
drenaje de los senos para nasales.

Hay áreas especiales como la mucosa pitui-
taria, donde se encuentran las células nerviosas 
quimiorreceptoras del sentido del olfato, que captan 
las sensaciones olorosas y las llevan a los bulbos 
olfatorios. Todas las estructuras y tejidos están 
perfectamente diseñados, programados y sincro-

nizados, para llevar a cabo las múltiples funciones 
especializadas, importantes y vitales para la calidad 
de vida del individuo. 

En la Arrinia hay una ausencia congénita 
completa de todos los elementos anatómicos y 
naturalemenetel  de todas las funciones de la nariz 
normal. 

EMBrIologÍA 

El desarrollo embriológico del cráneo y la cara 
es complejo, por la inmensa cantidad de órganos 
especializados que contienen. El desarrollo de la 
cara sucede entre la 4ª y 8ª semanas después de 
la concepción y se hace a través de 5 primordios, 
que se sitúan alrededor de la boca primitiva o 
estomodeo.

 
Después del cierre del neuroporo anterior; la 

parte frontal del prosencéfalo está cubierta por una 
delgada capa de mesénquima, el cual a su vez está 
revestido en su superficie por una capa de ectoder-
mo, constituyendo el peri-prosencéfalo de la región 
fronto-nasal, de importancia fundamental para la 
formación de las estructuras de la futura cara.

El mesénquima contenido dentro del proceso 
fronto-nasal y de los arcos faríngeos, está formado 
por células especiales, toti-potenciales de la Cresta 

Figura 1 A Figura 1 B Figura 1 C
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Neural, las cuales, mediante la acción de estímu-
los bioquímicos, moleculares y genéticos que las 
regulan en su proceso de división, proliferación, 
formación, agrupación, migración, depósito y di-
ferenciación van a constituir los diversos tejidos y 
órganos como el cartílago, huesos y tejidos deri-
vados del tejido conectivo, de la mayor parte de la 
porción superior, media e inferior de la cara. 

En los días 24 y 26, es posible apreciar en el 
embrión rasgos anatómicos reconocibles en la re-
gión que será la futura cara. Los 5 primordios se or-
ganizan alrededor de la boca primitiva o estomodeo 
y son:1) El proceso fronto-nasal (Nariz) derivado 
del periprosencéfalo, da origen a la parte superior de 
la cara y a todos los elementos de la nariz normal: 
de su ecto-mesénquima, se derivan el séptum, los 
cartílagos superiores, las placas nasales con su 
porción media y lateral, que forma las alas nasales, 
el filtro y la parte central del labio superior, el pre 
maxilar con los incisivos laterales correspondientes 
a cada lado y forman parte del paladar primario, con 
las láminas palatinas provenientes de los procesos 
maxilares correspondientes (Fig.1A, B, C). 

En su interior se forman los cartílagos de las 
2 cápsulas nasales, que al fusionarse en la línea 
media forman el cartílago septal, junto con la lámina 
perpendicular del etmoides, separando las fosas 
nasales. En la pared lateral de las capsulas se for-
man los cornetes medio e inferior con los orificios 
de drenaje de los respectivos senos para nasales. 
Los cartílagos inferiores forman los procesos na-
sales medios en el centro, que origina la punta, 
columnela, el filtro y parte media del labio superior, 
la premaxila con sus incisivos correspondientes y 
parte del paladar primario. Los procesos nasales 
laterales, forman las alas de la nariz, y se unen con 
el proceso maxilar correspondiente.

Además por la proliferación del mesénquima, 
la fosa nasal primitiva se profundiza y es necesario 

que desaparezca por apoptosis la membrana bu-
cofaríngea, alrededor del día 45, y se establezca 
la permeabilidad y comunicación de las fosas na-
sales con la naso-oro-faringe y para el desarrollo 
completo y armónico de la nariz.

Los otros 4 primordios que intervienen en 
la formación lateral de la cara, a cada lado de la 
boca primitiva son: 2 procesos maxilares (color 
amarillo) derivado del primer arco faríngeo, que se 
van a fusionar con los procesos nasales medio y 
lateral del proceso frontonasal, formando las partes 
laterales de la cara y del labio superior. El tercio 
inferior de la cara, está formada por la fusión en la 
línea media de los 2 procesos mandibulares, (color 
azul) también derivados del primer arco faríngeo. 
(Fig. 1A, B y C).

Cada  arco faríngeo está cubierto en su exterior 
por la capa de ectodermo, en la parte interior por 
el endodermo y en la parte central encontramos el 
mesémquima, con sus vasos, nervios y cartílagos 
correspondientes que da origen a los diferentes 
órganos cráneo-faciales. En la parte externa los 
arcos faríngeos están separados por las hendi-
duras y por bolsas faríngeas en el interior. Todos 
estos acontecimientos son muy complejos en los 
cuales intervienen diferentes procesos bioquímicos 
a nivel celular y molecular, para que se lleve a cabo 
la división, proliferación, migración, agrupamiento, 
apoptosis y destino de las células toti potenciales 
derivadas de la Cresta Neural, todo lo anterior, y 
otros sucesos, están regulados y coordinados en 
tiempo y espacio, por la acción de Genes específi-
cos, entre los cuales se reconocen los genes Pax-6, 
G. Hox “Homeoticos”, G. “Hegdehog,” “G. Demar-
cadores” (55, 56,64,41). También han descubierto 
los Factores de Crecimiento Fibroblástico, entre 
los cuales es importante el factor 8, que interviene 
en la formación y desarrollo de la parte central de 
la cara. (41, 42, 38, 53, 57, 63).
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Los conceptos generales descritos ante-
riormente, son apenas una forma simple, breve, 
elemental, y exageradamente resumida de pre-
sentar aspectos generales de la embriología de 
la cara, necesarios para tratar de comprender las 
anomalías congénitas, (51, 38, 63 60, 58, 40, 41, 
42,39).

Como la arrinia, sucede durante las etapas 
iniciales del desarrollo embrionario, habitualmente, 
en estos pacientes se ve afectada la morfología 
y función de los órganos adyacentes y de otras 
partes del organismo. Si el portador de la arrinia 
sobrevive, presentará una ausencia completa del 
sentido del olfato o anosmia y pérdida parcial del 
sentido del gusto o disgeusia con diferentes grados 
de intensidad. 

Estos dos sentidos químicos (Olfato y Gusto),  
tienen receptores nerviosos y vías aferentes dife-
rentes, pero actúan en forma sinérgica y coordinada 
a nivel cerebral en el individuo normal.

rEvIsIóN DE lItErAturA

A pesar de su rareza, la arrinia ha estado 
presente en la humanidad desde épocas muy re-
motas, de acuerdo con Wang (1) y Mazzola, (2-3) 
La primera referencia de la arrinia, se encuentra en 
una tableta de la época Babilónica que reposa en el 
Museo Británico de Londres; desde entonces solo 
unos pocos casos han sido reportados. En el siglo 
pasado en 1903, Wahby (4), describió el cráneo 
de un mortinato, que presentaba “ausencia de los 
huesos nasales, del pre maxilar, de la cavidad nasal 
y de los senos para-nasales”. Blair y Brown (5), en 
1931, reportaron y documentaron con fotografías el 
primer caso de arrinia con reconstrucción de coana 
y nariz externa, con muy buenos resultados. Pos-
teriormente, Berger y Martin (6), en 1969 publican 
un caso. Gifford y Col. (7) en 1970, publicaron 2 
nuevos casos de arrinia, contabilizándose un total 

de seis pacientes reportados en la literatura. En 
1976, Mazzola (3) presentó 4 casos más y propuso 
una clasificación para estas malformaciones. 

Entre nosotros, en 1977, Hernández (8) pu-
blicó un caso. Das Gupta (9), en 1979 presentó un 
nuevo caso de arrinia. Shubich y Sánchez (10), y 
Pérez (11), presentaron nuevos casos. Cohen y 
Goiten (12) en sus trabajos de 1987 y en la revisión 
que ellos hacen de la literatura, encuentran un total 
de 11 casos reportados.

Esta cifra fue corroborada por Van der Meulen 
et al. (13), en su artículo de 1990, y presentan un 
nuevo caso. Otras publicaciones de casos ais-
lados fueron hechas por Cole (14), Munro (15), 
Onizuka (16), Lutolf (17), Palmer (18), Weinberg 
(25), Mulbahuer (24), Pérez (26-27), Navarro-Vila 
(32), La Trenta (28), Albernaz (33).y Baraka (30). 
Meyer (29) en su artículo de 1997, dice que solo 
unos 20 casos habían sobrevivido, presentó un 
caso y la reconstrucción efectuada, con muy bue-
nos resultados. Morselli, (34) en 1998 reportó un 
nuevo paciente. En el año 2001 Pérez-Alcantar y 
col. (35) presentaron el caso de un niño con arrinia. 
Chung et al. (36) reportaron otro caso en el 2002 
al igual que Feledy (37) en el 2004. Masato (40) 
Cusic (44) Olsen (45) Kitai (46) presentan hallaz-
gos radiológicos encontrados casualmente en la 
ultrasonografía. 

INCIDENCIA

Al igual que sucede con otras malformaciones 
raras, es difícil establecer su frecuencia. En la pu-
blicación hecha por Feledy y col. en el 2004 (37), 
informaron que en la literatura inglesa revisada 
por ellos, solamente encontraron 25 casos repor-
tados. Masato, et al, (40) reportan en el año 2005 
un caso y 29 en la literatura. Goyal, y col. (41) en 
el 2008 reportan un caso y un total de 30 casos 
en la literatura. 
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Sin duda, existen otros casos que no han sido 
publicados en el idioma inglés, y por lo tanto no 
figuran en la literatura consultada por estos autores. 
Además algunos casos son atendidos por diferen-
tes especialistas y son publicados en diferentes 
revistas, de su respectiva especialidad.

Esta malformación la hemos visto en 6 pa-
cientes, y en 2 de arrinia con probóscides bilate-
rales, para un total de 8, según Burget, (43) esta 
es la mayor casuística de casos de arrinia a nivel 
mundial. 

CuADro ClÍNICo 

Uno de los problemas más graves que ocasiona 
la arrinia en el neonato, es el cuadro de dificultad 
respiratoria y para su alimentación. Debemos recor-
dar que el Recién Nacido es un respirador nasal 
obligado, y los pacientes con arrinia presentan un 
cuadro de dificultad respiratoria con cianosis, tira-
je intercostal y crisis de apnea, que se acentúan 
durante la alimentación pues no pueden respirar 
y comer al mismo tiempo. Presentan una facies 
característica por el aplanamiento e hipoplasia del 
tercio medio de la cara, por la ausencia completa de 
la nariz, de las coanas y de la cavidad nasal. Esta 
gravísima y rara malformación se presenta asocia-
da de malformaciones múltiples y diferentes en los 
órganos vecinos. Fig. 2A. Los globos oculares y sus 
anexos presentan diversas malformaciones, con 
ausencia bilateral de los canales lagrimo-nasales, 
telecanto inverso, hipertelorismo con teleorbitismo; 
también hemos encontrado malformaciones en los 
conductos auditivos, oído medio y en los pabellones 
auriculares; hipoplasia o ausencia total de los senos 
para nasales anosmia, y disgeusia. 

En la cavidad oral, hay ausencia de la pre 
maxila, del paladar primario y de la parte ósea del 
paladar secundario, el techo de la boca es muy alto 

y arqueado por la ausencia de la cavidad nasal; el 
muco-periostio que recubre el techo de la cavidad 
oral, es atrófico y está adherido a los huesos de la 
base del cráneo, pues el paladar óseo no existe 
como tal. En algunos casos, se puede apreciar un 
paladar blando muy rudimentario y pequeño entre 
la base del cráneo y la cavidad oral, que delimita 
un espacio severamente estrecho y reducido que 
correspondería clínicamente al espacio naso-
faríngeo de un paciente normal (Fig. 2 B). Con 
el desarrollo presentan mala oclusión dentaria y 
deformidad maxilomandibular severa, caracteri-
zadas por la gran hipoplasia y retrusión del tercio 
medio facial, que a medida que el paciente crece 
se hace más aparente. Algunos pacientes pueden 
presentar malformaciones asociadas del sistema 
nervioso central y en otros órganos del cuerpo, 
que empeoran o empobrecen el pronóstico y las 
expectativas de vida. 

En nuestros pacientes de sexo masculino, 
observamos que presentaban anomalías en el 
sistema genital y urinario, tales como criptorquidia 
y micro pene; creemos que posiblemente sean con-
secuencia de la falta o disminución en producción 
de las hormonas del eje hipotálamo e hipófisis y 
por la carencia del órgano vomero-nasal, (61), que 
influyen desde períodos tempranos en la producción 
de hormonas en el embrión. Estos hallazgos, son 
similares a los que encontramos clínicamente en el 
síndrome de Kallmann, caracterizado por anosmia 
con hipogonadismo hipogonadotrópico, con ausen-
cia de bulbos y nervios olfatorios, y diferentes grados 
de malformaciones en la nariz. Hallazgos similares 
observamos en los 2 pacientes de arrinia o aplasia 
nasal con probóscides. 

Radiológicamente, se pueden encontrar 
huesos nasales muy rudimentarios y formaciones 
óseas que ocupan y obturan completamente el 
sitio que correspondería a la cavidad nasal, hay 
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ausencia de los canales lacrimales, de la lámina 
cribada del etmoides, de los senos para nasales y 
de la espina nasal anterior con hipoplasia maxilar 
bilateral (44, 45, 46).

El tratamiento inicial de urgencia en la arrinia 
es el de crear una vía aérea para mejorar la res-
piración y tratar las crisis de cianosis y apnea. En 
las pocas publicaciones hechas, algunos relatan 
el manejo que han utilizado intubando a estos pa-
cientes o practicando traqueotomía y gastrostomía. 
Otros piensan que el paciente puede ser manejado 
con cuidados especiales de enfermería y que los 
niños se van adaptando progresivamente y superan 
los problemas respiratorios y de alimentación con 
el paso del tiempo. 

En estas raras y extrañas malformaciones es 
imposible tratar de generalizar o establecer pro-
tocolos de tratamiento. Nosotros pensamos que 
cada caso debe ser manejado y tratado en forma 
individual, de acuerdo al cuadro clínico, dificultades 
y necesidades de cada paciente.

Gifford (51) propuso una técnica quirúrgica 
(Fig. 3A) para establecer una vía aérea, incidiendo 
sobre la piel de la cara localizada a nivel del área 
en donde estaría normalmente la nariz, por una 
incisión en el vestíbulo, se hace una perforación 
a través del hueso maxilar que está en el lugar 
en donde deberían estar situadas las coanas, 
construyéndose un espacio que estará situado 
entre los huesos de la base del cráneo por enci-
ma, y el tejido que corresponde al muco-periostio 
que está en el techo de la boca, por abajo; el 
despegamiento de éste muco-periostio se hace 
por una incisión central y 2 laterales en las caras 
palatinas adyacentes a las encías, creándose un 
espacio para que funcione a manera de coana, 
cubriéndolo con un injerto libre de piel que está 
puesto sobre un tubo de los usados en anestesia, 

con la cara cruenta del injerto colocada hacia el 
espacio construido (Fig. 3 B y C).

La “coana” una vez se ha integrado el injerto 
en el lecho o espacio creado, deberá ser dilatada 
periódicamente bajo anestesia  colocándose tubos 
de mayor diámetro, en forma progresiva durante 
largos períodos, para mantener la permeabilidad 
de la vía, construida y prevenir o disminuir la ten-
dencia a la estenosis que suele presentarse. Con 
la práctica, el mismo paciente puede cambiar el 
tubo sin ningún problema.

Este procedimiento lo empleamos en 5 pacien-
tes, en 3 con arrinia y en 2 más que presentaban 
arrinia con probóscides bilaterales. A partir de nuestro 
segundo paciente, modificamos la técnica, supri-
miendo la incisión central en el muco-periostio para 
obtener una superficie íntegra mayor en contacto 
con el injerto, una más rápida integración del mismo 
y menos cicatrices, disminuyendo la tendencia a la 
estenosis de la “nueva coana”. El descenso de todo 
el muco-periostio, lo hacíamos desde las incisiones 
laterales. De nuestros 8 pacientes, solamente sobre-
vive uno que corresponde caso # 3 y actualmente 
tiene 32 años. Todos tenían como denominador 
común que pertenecían a familias de condiciones 
socio-económicas pobres, y a excepción del caso 3, 
todos eran productos de embarazos aparentemente 
normales, hijos de padres jóvenes y sin antecedentes 
de importancia relacionados con su enfermedad, 3 
eran mujeres y 5 hombres; y fueron vistos en un plazo 
de 4 años. El paciente que sobrevivió, tiene antece-
dentes de malformaciones nasales y de arrinia en sus 
familiares directos y lo describimos de último por la 
patología especial y tratamientos practicados.

Los casos de arrinia con probóscides bilate-
rales, son extremadamente raros, hemos conocido 
y tratado dos casos (Fig. 4 y B) y son objeto de 
una publicación aparte. 
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Figura 3 A
Figura 2 A Figura 2 B

Figura 3 B

Figura 3 C
Figura 4 A

Figura 4 B
Figura 5 A Figura 5 B

Figura 5 C Figura 6 Figura 7
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Figura 8 Figura 9 Figura 10 A

Figura 10 B Figura 10 C Figura 10 D

Figura 10 E Figura 10 F

CAsos ClÍNICos

El caso # 1 de arrinia, se trataba de una pa-
ciente de 45 días que fue traída al Instituto Materno 
Infantil, (IMI) por presentar cuadro de dificultad 
respiratoria, desnutrición y deshidratación severa, 
dificultad para la deglución y alimentación. Presen-

taba como malformaciones asociadas: Polidactilia 
pre-axial en mano derecha, y dacriocistitis. Fue 
tratada médicamente y al séptimo día en vista de 
que no mejoraba su respiración, se procedió a la 
creación de la coana, con la técnica arriba descrita, 
la cual mejoró en forma dramática, al igual que su 
deglución facilitándose la alimentación. 20 días 
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González,  para que fuera incluida dentro de nues-
tra presentación, en 1984. Apreciamos su arrinia y 
facies característica (Fig. 9).

El paciente #3, de sexo masculino, lo vimos en 
1978 en la Clínica Pediátrica del ISS, al igual que 
los anteriores presentaba el cuadro característico 
de dificultad respiratoria, y como patología asocia-
da, paresia facial izquierda, dacriocistitis bilateral, 
coloboma de iris del ojo izquierdo, malformación 
de pabellones auriculares e imperforación del con-
ducto auditivo izquierdo, micro pene y criptorquidia 
izquierda (Fig. 10 A, B, C y D).

Este paciente con, merece un comentario 
especial pues es hijo de padres consanguíneos 
en primer grado, y fue producto del noveno emba-
razo; tiene un hermano mayor y los 7 anteriores a 
ellos, habían terminado en abortos espontáneos 
en el primer trimestre. En la familia, se presentó 
otro caso de arrinia en una prima hermana de 
nuestro paciente que falleció inmediatamente 
después del nacimiento, además hay dos casos 
de hipoplasia nasal en uno de los hermanos del 
paciente y otro en su primo hermano; siendo todos 
los anteriores primos hermanos entre sí. Tanto el 
paciente portador de la arrinia, su hermano y su 
primo hermano, presentan hipogonadismo y mi-
cropene, con diferentes grados de malformación 
e hipoplasia nasal. 

Aunque los exámenes de genética practica-
dos en la época fueron encontrados y reportados 
como normales, la evidencia objetiva de estas 
malformaciones nasales presentes en este caso 
particular, no nos dejan lugar a dudas, sobre el 
carácter de herencia recesiva en la transmisión de 
la malformación en estas familias. Actualmente, se 
están haciendo estudios especiales de fenotipo y 
genotipo en la U. Nacional, y establecer si estos 
pacientes pertenecen a un subgrupo del Kal 1. 

después fue dada de alta, y continuó en controles 
periódicamente (Fig. 5 A, B, y C). Falleció a los 18 
meses, en una población lejana de la ciudad, sin 
habérsele practicado necropsia. 

El caso # 2, (Fig. 6) era un recién nacido de sexo 
masculino, que presentaba micro pene, criptorquidia 
y cuadro de dificultad respiratoria severo e imposibili-
dad para alimentarlo. A las 24 horas le practicamos la 
creación de la coana, falleciendo 72 horas después 
por bronconeumonía; los familiares no autorizaron la 
práctica de la necropsia so que hubiera sido útil para 
el estudio de sus malformaciones. 

El caso # 3, lo describiremos al final, puesto 
que es el único paciente sobreviviente.

El caso # 4, corresponde a una niña recién 
nacida en el IMI en 1979. Además de su arrinia 
y cuadro de dificultad respiratoria, presentaba 
malformaciones neurológicas varias, microcefalia, 
anoftalmia izquierda, parálisis facial derecha y alo-
pecia temporal bilateral. No se intervino y falleció a 
las 24 horas de su nacimiento (Fig. 7).

El caso #5, era una niña de 3 meses de 
edad, que a diferencia de los casos anteriores no 
presentaba dificultad respiratoria, quizás porque 
paradójicamente presentaba otras malformaciones 
que quizás le permitían respirar mejor. 

Entre estas tenía microcefalia, hipotelorismo, 
lengua bífida, labio hendido mediano en el berme-
llón, ausencia de la premaxila, y paladar secundario 
hendido central, hallazgos que encuadran dentro 
de la holoprosencefalia. Como el pronóstico de 
vida para estos pacientes holoprosencefalicos es 
muy pobre, no se consideró candidata para ningún 
procedimiento quirúrgico (Fig. 8). 

El paciente #6 corresponde a la fotografía 
de un niño, que nos fue facilitada por el Dr. Jorge 
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La primera intervención o creación de la coana 
se hizo a los 13 días de edad del paciente, utili-
zando la técnica descrita anteriormente; la nueva 
coana funcionó en forma adecuada y fue dilata 
periódicamente, colocando cada vez tubos de 
mayor diámetro para conservar su permeabilidad 
y en espera de que siguiera creciendo para inten-
tar la “construcción” una estructura tridimensional 
parecida a una nariz (Fig. 10A y B). En este caso 
sabíamos y éramos conscientes que quedarían 
muchos estigmas y alteraciones anatómicas fun-
cionales y estéticas imposibles de mejorar por la 
gravedad de las malformaciones presentes, a pe-
sar de los procedimientos utilizados y de nuestro 
empeño en mejorar las funciones y el aspecto del 
paciente. El un intento de “construcción externa de 
la nueva nariz”, lo hicimos a los 12 años de edad del 
paciente, utilizando y combinando procedimientos 
antiguos que se han empleado desde hace miles 
de años como el uso de colgajo “Indio” (62, 66, 43) 
y modernos (“expansor” cutáneo) para la recons-
trucción nasal y son suficientemente conocidos por 
todos los cirujanos Plásticos. 

Es muy difícil tratar o intentar “construir” un 
órgano delicado, tridimensional y anatómica y 
funcionalmente complejo como lo es la nariz, en un 
primer tiempo, como lo hicimos nosotros. 

Era necesario suministrar: 1- una cobertura 
externa de piel, 2- cobertura interna , las dos 
deberían tener una excelente irrigación, para nu-
trir el 3- injerto óseo tomado de la cresta ilíaca y 
4- los cartílagos del pabellón auricular, utilizados 
para proporcionar un esqueleto de soporte, que 
le permitan al paciente mejorar su calidad de vida 
y la de su familia, así el resultado no fuera lo que 
quisiéramos o deseábamos como cirujanos. Fig. 
10 C, 10 D, E y F. 

En nuestro paciente quedan problemas fun-
cionales importantes sin soluciones posibles en la 

visión, hipoacusia en su oído izquierdo, hipoacusia 
en su oído izquierdo, anosmia, hipogeusia, mala 
oclusión dentaria clase III, hipoplasia del tercio 
medio con seudo- prognatismo, y en su micro-
pene e hipogonadismo que no ha respondido en 
forma adecuada al tratamiento hormonal indicado 
e iniciado por el endocrinólogo desde la infancia. 
No obstante, y a pesar de las discapacidades per-
manentes enumeradas, el paciente hizo estudios 
primarios y su inteligencia, lenguaje, habilidades 
motrices y manuales son normales, permitiéndole 
llevar una vida relativamente aceptable, valiéndose 
por sí mismo. La familia lo apoya y ha tenido una 
mejor aceptación hacia el paciente.

La edad para la cirugía ha ido disminuyendo, 
gracias al uso de tecnología como el empleo de 
“expansores”, de la microcirugía, del uso de la 
distracción ósea vertical (47) para hacer un alar-
gamiento del tercio medio de la cara en etapas 
tempranas. Últimamente se han publicado dos o 
tres casos excepcionales de “construcción interna 
y externa” de narices, de buen aspecto estético 
(63, 70, 71).

Sin embargo, por la rareza con que se presen-
tan estos casos, no permiten sacar grandes conclu-
siones para hacer protocolos o pautas generales de 
tratamiento encaminadas a disminuir los inmensos 
problemas y sufrimientos que acarrean para el 
paciente y su familia malformaciones tan graves, 
que en el momento solamente podemos aliviar en 
forma mínima. 

La supervivencia es ínfima, de los 8 pacientes 
aquí presentados, solamente el tercero sobrevive 
con los problemas funcionales, estéticos y las se-
cuelas de su malformación.

La etiología y patogenia de la arrinia es 
poco conocida, se cree que la arrinia se debe a 
una ausencia o falta de formación y desarrollo de 
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las placodas nasales en las etapas iniciales de la 
embriogénesis de la nariz, causada posiblemente 
a por una falla de interacción entre el epitelio y el 
mesénquima, trastornos en la migración de células 
de la cresta neural, y en el mecanismo de apopto-
sis, entre otros. 

Para el desarrollo de la nariz normal, es 
necesaria una señal del factor de crecimiento 
Fibroblástico 8, su falta en esta área, produce 
diversas malformaciones en la línea media facial. 
Recientemente han descubierto diversos grados 
de expresión genética responsables de algunos 
efectos del factor de crecimiento Fibroblástico 8, 
implicados en el desarrollo de ésta área. (69)

También en estas etapas iniciales de em-
briogénesis, hay alteraciones en los procesos 
celulares, bioquímicos, y moleculares actualmen-
te en estudio, al igual que los tóxicos del medio 
ambiente, que pueden intervenir dichos procesos. 
(53, 57, 63, 54).

En la literatura se reportado un caso de arrinia, 
con antecedentes de diabetes materna, hiperten-
sión y toxemia en el embarazo (81), y otro paciente 
con alteraciones genéticas en el cromosoma 9 (54), 
también se ha reportado casos de arrinia familiar 
en dos hermanos (80), pensándose que en ellos la 
malformación se transmite en forma de herencia 
recesiva (53). 

Esta forma de transmisión la hemos visto de 
manera clara y definida en la familia de uno de 
nuestros pacientes (Caso #3). Sus familiares en 
donde hubo otro caso de arrinia y 2 con hipoplasia 
nasal, anosmia e hipogonadismo hipogonadotrópi-
co. (S. de Kallmann), actualmente en estudio.

Recientemente se han descrito a nivel genéti-
co, Translocaciones en 3q13.2 y 12p11.2, por parte 
de How (56) en el 2004 y Delecciones en 3q11.2 

a 3q13.31 por Sato (34) en el año 2007. Es de 
esperarse que con los avances tecnológicos, apli-
cados a la medicina y a las ciencias básicas, sea 
posible en un futuro, conocer la causa de muchas 
malformaciones y enfermedades congénitas para 
hacer una labor médica preventiva y curativa en 
algunos casos. 
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