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dades neurocutáneas más importantes y 
menos diagnosticada por su rara presentación 
a tan temprana edad.

El complejo esclerosis tuberosa (CET) constitu-
ye un desorden multisistémico hereditario 
caracterizado por el desarrollo de hamartomas 
en numerosos órganos. Está presente en 
1/6000 nacidos vivos. Se debe a mutaciones 
espontáneas en los genes TSC1 o TSC2. Las 
proteínas afectadas se denominan respectiva-
mente, hamartina y tuberina, que actúan como 
represores tumorales. El CET tiene una expre-
sión clínica heterogénea, desde retraso psico-
motor grave y epilepsia incapacitante hasta 
otros en los que el neurodesarrollo es normal y 
no hay crisis. También puede verse afectado el 
corazón y los riñones.                                                                                                                          
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Neonato femenina de 5 días de vida que mos-
traba apertura bucal amplia asimétrica de 
aproximadamente con 6 cm de longitud, con 
succión débil en las primeras horas de vida que 
desapareció progresivamente. Todos los 
exámenes complementarios que se le realiza-
ron, fueron normales. El tratamiento fue quirúr-
gico, evolución favorable; el proceso de deglu-
ción y fonación está conservado.

La macrostomía, es una hendidura orofacial 

entre el maxilar superior e inferior, derivada de   
alteración en el primer arco branquial, puede 
ser unilateral o bilateral. Es una malformación 
congénita autosómica recesiva, presente en 1 
de 60,000 nacidos vivos especialmente varo-
nes. Está incluida en el grupo de enfermedades 
raras y su etiología es desconocida. Los proble-
mas asociados incluyen falta de estética y 
problemas funcionales como di�cultad para la 
alimentación, incoherencia en el habla y 
di�cultad para soplar. Es Importante realizar 
una minuciosa exploración física y realizar 
exámenes complementarias como ecografía 
trasnfontanelar y abdominal, serie ósea y 
ecocardiograma ya que suele asociarse a múlti-
ples malformaciones congénitas. 
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