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RESUMEN 

 

Las malformaciones de la vía aérea, son realmente infrecuentes en la práctica 

clínica diaria, pero cuando se presentan pueden ser muy graves, llegando 

incluso a comprometer la vida del recién nacido si no son diagnosticadas o 

tratadas oportunamente. Abarcan un amplio grupo de afecciones que 

comprometen la vía aérea superior o inferior, cuya sintomatología clínica 

estará en relación con la zona anatómica afectada, pero no siempre son 

suficientes para concluir un diagnóstico etiológico definitivo. Se realizó esta 

revisión bibliográfica con el objetivo de puntualizar en los aspectos más 

importantes acerca de la epidemiología  y diagnóstico clínico de estas 

malformaciones. 
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INTRODUCCIÓN 

 

Las malformaciones congénitas, han constituido a lo largo de la historia, una 

de las principales causas de mortalidad neonatal e infantil, fundamentalmente 

en países subdesarrollados. Las malformaciones del sistema respiratorio, 

ocupan un lugar importante dentro de ellas y en la etapa neonatal muchas 

de estas anomalías constituyen una emergencia médica, poniendo en peligro 

la vida del recién nacido (RN), en otras ocasiones son diagnosticadas de 

forma casual, durante la realización de una radiografía de tórax indicada por 

otra causa o incluso pasar de forma inadvertida y diagnosticarse en etapas 

posteriores de la vida.  

La vía aérea constituye la unión del mundo exterior con las unidades 

respiratorias, se divide en vía aérea superior (cavidad nasal, faringe y laringe) 

e inferior (tráquea y árbol bronquial). Se realizó esta revisión bibliográfica 

con el objetivo de puntualizar en los aspectos más importantes acerca de la 

epidemiología, y elementos importantes para realizar un diagnóstico correcto 

y oportuno de las malformaciones congénitas de la vía respiratoria más 

frecuentes durante la etapa neonatal. 

OBJETIVO: Realizar una puntualización sobre los aspectos más importantes 

acerca de la epidemiología, y elementos importantes para realizar un 

diagnóstico correcto y oportuno de las malformaciones congénitas de la vía 

respiratoria más frecuentes durante la etapa neonatal. 

DESARROLLO 

Las malformaciones de la vía aérea, pueden localizarse en la vía superior o 

inferior, abarcando un amplio espectro de afecciones no muy frecuentes en 

la práctica clínica diaria, pero que en ocasione son potencialmente mortal.1,2 

Entre las principales malformaciones están: 

- Atresia de coanas. 

- Secuencia de Pierre Robin.  

- Laringomalacia. 

- Parálisis de cuerdas vocales. 



 
- Estenosis traqueal congénita. 

- Agenesia traqueal. 

- Fístula traqueoesofágica. 

Atresia de coanas. 

La atresia de coanas es un defecto congénito del desarrollo de la cavidad 

nasal,  a consecuencia de una imperforación de la membrana buconasal y un 

crecimiento excesivo de las apófisis horizontal y vertical del hueso palatino.3 

La primera descripción de esta malformación fue realizada por Roederer, en 

el año 1755).4 

Epidemiología. 

La incidencia estimada de esta afección es 1 caso cada 5000 nacidos vivos, 

observándose con mayor frecuencia en el sexo femenino y es más común su 

presentación de forma unilateral derecha.3,4 Puede manifestarse de forma 

aislada o formar parte de síndromes polimalformativos como la secuencia de 

CHARGE (acrónimo en inglés de coloboma (C), malformaciones cardíacas (H), 

atresia de coanas (A), retraso psicomotor o en el crecimiento (R), hipoplasia 

de genitales (G) y malformaciones auriculares o sordera (E), hasta en un 75% 

de los casos.5,6 

Puede ser unilateral o bilateral, constituyendo esta última variante una 

emergencia médica neonatal, por la respiración nasal casi obligada de los RN, 

pudiendo llegar a ser incluso potencialmente letal.7  

Manifestaciones clínicas y examen físico 

Las manifestaciones clínicas dependen del grado de obstrucción que ocasione, 

en el caso de las atresias unilaterales, pueden pasar inadvertida durante la 

etapa neonatal y ser diagnosticadas en edades posteriores ante la presencia 

de obstrucción nasal frecuente y rinorrea unilateral, mientras que la 

imperforación bilateral de las coanas constituye una emergencia médica, y se 

presenta de manera habitual inmediatamente después del nacimiento con 

dificultad respiratoria severa y cianosis, que puede mejorar con el llanto en 

algunos casos.8 



 
Al realizar el examen físico, la rinoscopía permite observar una coloración 

pálida de la mucosa nasal afectada, con acumulación de secreciones en el 

interior de la fosa nasal. Si se coloca una mota de algodón delante de la 

apertura nasal se puede observar la ausencia de flujo de aire, en una o ambas 

aperturas, según la forma de presentación. Otro elemento importante, que 

confirma el diagnóstico, es la imposibilidad de pasar una sonda a través de 

la fosa nasal afectada, más allá de 3,5-5,5 cm del borde de las alas de la 

nariz.9 

Secuencia de Pierre Robín. 

Se denomina secuencia de Pierre Robin a las alteraciones del desarrollo de la 

cara y el paladar, ocurridas durante el cierre de los procesos palatinos, con 

la consiguiente aparición de fisura palatina, glosoptosis y micrognatia.10 La 

primera descripción de esta secuencia fue en el año 1923,11 por el 

estomatólogo francés Pierre Robin, y es denominada actualmente como 

secuencia y no como síndrome, ya que constituyen una serie de anomalías a 

consecuencia de una malformación única.12 

En esta malformación, la alteración mandibular parece ser la afectación 

inicial, originada entre las 7-11 semanas de gestación, cuya posición hacia 

atrás mantiene la lengua elevada impidiendo así la fusión de las placas 

palatinas.12 

Epidemiología. 

La incidencia de esta afección, varía en los diferentes reportes, pero se estima 

la ocurrencia de 1 caso cada 8500 - 20 000 nacidos.14 Es frecuente su 

presencia en varios miembros de la familia, con un patrón de herencia 

autosómico recesivo, e incluso se describe una variante ligada al cromosoma 

X.15 Puede manifestarse de forma aislada o asociada a otras afecciones como 

Síndrome de Stickler, de Treacher-Collins, entre otros.13 En relación a su 

distribución por sexo, es 1:1 y se plantea que un 25% de los casos manifiesta 

trastornos de la respiración y la deglución.16,17 

  



 
Manifestaciones clínicas y examen físico. 

Los neonatos que presentan esta afección pueden presentar eventos 

obstructivos de la vía aérea, acompañado de hipoxemia, apneas y 

secundariamente es frecuente la aparición de trastornos del crecimiento, e 

incluso retraso del desarrollo psicomotor. Algunos pacientes presentan 

además trastornos para la alimentación, a consecuencia de las afecciones 

presentes.18 

El examen físico revela la presencia de micrognatia (hipoplasia mandibular), 

glosoptosis (retracción o caída de la lengua hacia atrás) y fisuras palatinas 

(oclusión incompleta del paladar), como signos principales para el diagnóstico 

de esta afección (Fig. 1 y 2). Es frecuente además, encontrar limitación de 

los movimientos de la articulación temporomandibular (especialmente para 

la apertura de la boca).13 

 

Fig. 1 y 2 Recién nacido con secuencia de Pierre Robin. Obsérvese la fisura palatina y 

micrognatia. Recuperado de: Pérez González, J.A., García Cartaya, Z. (2011). Síndrome de 

Pierre Robin. Presentación de un caso clínico. Rev Cuba y Salud, 6(1), pp. 44-46. 

 

Laringomalacia. 

Es la malformación de la vía área superior más frecuente, y más que una 

malformación en sí, debe ser considerada como una disfunción anatómica a 

consecuencia de un retraso en la maduración neuromuscular de las 



 
estructuras de soporte muscular de la laringe.19 Se han planteado varias 

teorías en su patogénesis, siendo la inmadurez neurológica la mejor apoyada 

científicamente, como consecuencia de un sistema nervioso central 

subdesarrollado, fundamentalmente de los nervios periféricos y núcleos del 

tronco encefálico encargados de la respiración y permeabilidad de las vías 

aéreas.20 

Epidemiología. 

Se reporta que la laringomalacia constituye la principal causa de estridor 

congénito en el 45-75% de los pacientes y  su incidencia  es de 1 caso cada 

2100-2600 nacidos vivos (Yusuf y Utami, 2020). Se presenta con mayor 

frecuencia en neonatos del sexo masculino, con una relación de 2:1.21,22,23 

Manifestaciones clínicas y examen físico. 

El síntoma clínico fundamenta de esta afección es la presencia de estridor 

inspiratorio, que en la mayoría de los pacientes no se acompaña de cianosis.1 

El estridor se intensifica por lo general durante la alimentación, agitación, 

llanto, decúbito supino y disminuye su intensidad con el decúbito prono y la 

extensión del cuello. Algunos casos pueden presentar dificultad respiratoria 

de variable intensidad, trastornos de la alimentación, reflujo gastroesofágico, 

síndrome de baja talla y apnea obstructiva que puede poner en peligro la vida 

del neonato.23 

Las manifestaciones clínicas pueden mostrarse desde el nacimiento, o 

principalmente en el transcurso de las dos primeras semanas de vida, 

expresando su máxima intensidad alrededor de los 6 meses de vida para 

disminuir entre los 8-10 meses y resolver entre los 18-24 meses de edad.1  

Parálisis de cuerdas vocales. 

La parálisis de cuerdas vocales es la segunda anomalía más frecuente de la 

laringe, después de la laringomalacia y es definida como la falta de movilidad 

de una o ambas cuerdas vocales, fundamentalmente a consecuencia de una 

injuria del nervio laríngeo recurrente.24   



 
Epidemiología. 

Constituye aproximadamente el 10% de las anomalías laríngeas congénitas 

del RN.19 La parálisis bilateral de cuerdas vocales se asocia con frecuencia a 

afecciones del sistema nervioso central como malformación de Arnold Chiari, 

hidrocefalia, mielomeningocele, agenesia cerebral, y enfermedades 

neuromusculares, y en el caso de las parálisis unilaterales, con frecuencia 

están asociadas a diferentes afecciones como traumatismos obstétricos, 

malformaciones cardiovasculares, cirugía cardíaca, y se presenta con mayor 

frecuencia en lado izquierdo.1 En la mayoría de las ocasiones la parálisis 

unilateral se asocia a un estiramiento excesivo del cuello durante el parto o 

una lesión nerviosa durante la cirugía cardíaca.25  

Manifestaciones clínicas y examen físico. 

La parálisis bilateral presenta un curso clínico más grave, con obstrucción 

severa de la vía aérea, que requiere en muchas ocasiones intubación 

endotraqueal. Otras veces se manifiesta con estridor inspiratorio de tono 

agudo, llanto afónico, apneas recurrentes, y aspiraciones de leche o 

secreciones por incoordinación faríngea.19,25 La parálisis unilateral, por lo 

general, se presenta con un cuadro clínico más solapado, caracterizado por 

llanto débil, dificultades para la alimentación, y no es frecuente la aparición 

de estridor en esta variante, incluso puede pasar desapercibida durante la 

etapa neonatal por la acción compensadora que ejerce la cuerda vocal no 

afectada, diagnosticándose en etapas posteriores de la vida.19  

Estenosis traqueal congénita.  

Es una enfermedad rara, caracterizada por la presencia de un número 

variable de anillos traqueales circulares completos, o casi completos que 

originan una estenosis de la tráquea.26,27 Según su extensión se describen 

tres tipos de estenosis traqueal (Figura 3): 



 

 

Fig. 3. Tipos de estenosis traqueal congénita.  

- Hipoplasia generalizada de la tráquea: caracteriza por una estenosis 

generalizada de la luz traqueal.  

- Estenosis traqueal en forma de embudo: en esta variante existe una estenosis 

progresiva que abarca desde el cartílago cricoides hasta la carina.  

- Estenosis traqueal en reloj de arena: se caracteriza por una estenosis corta, 

que puede comprometer uno o varios anillos traqueales solamente.19 

Epidemiología. 

Es una malformación infrecuente, con una incidencia de 1 caso cada 64 500 

nacidos.2 Se asocia con frecuencia a otras malformaciones, como cardiopatías 

congénitas, fistula traqueoesofágica en H, hemivértebras, anillos vasculares 

y agenesia pulmonar.28,29 

Manifestaciones clínicas y examen físico. 

La sintomatología clínica varía de un paciente a otro y se relaciona con la 

magnitud de la obstrucción existente, pudiendo cursar con una insuficiencia 

respiratoria severa en las estenosis críticas o manifestarse con dificultad 

respiratoria de variable intensidad, cianosis, estridor inspiratorio persistente 

y trastornos en la alimentación.25,26 

 



 
Agenesia traqueal.  

La agenesia traqueal es una malformación potencialmente mortal, secundaria 

a una obstrucción de la vía aérea por ausencia de tráquea. Se describen tres 

tipos de atresia agenesia,2 como se aprecia en la figura 4 (Fig. 4). 

 

Fig. 7.6 Tipos de agenesia traqueal (Clasificación de Floyd). 

Tipo I: Agenesia de la tráquea superior y presencia del segmento distal de la 

tráquea, carina y bronquios. Se observa en aproximadamente un 20% de los 

casos.  

Tipo II: Agenesia traqueal completa. Constituye la variedad más frecuente, 

presente en el 60% de los casos.  

Tipo III: En esta variedad los bronquios surgen del esófago por separado. Es 

el tipo de agenesia traqueal menos frecuente.2 

Epidemiología. 

Es una afección muy infrecuente, con una incidencia de 1 caso por cada 50000 

nacidos vivos.30 Se presenta con mayor frecuencia en RN masculinos, con una 

proporción de 3:1 y se asocia a polihidramnios hasta en un 34,8% de los 

casos y a otras malformaciones, como cardiopatías congénitas (defectos 



 
septales, transposición de grandes vasos), anomalías renales y pulmonares, 

que influyen también en el pronóstico desfavorable de estos pacientes.31  

Manifestaciones clínicas y examen físico. 

 Siempre debe sospecharse esta malformación ante un RN con antecedentes 

de polihidramnios, que presente ausencia de llanto, severa dificultad 

respiratoria y sea muy dificultosa la intubación endotraqueal, constituyendo 

su tríada clásica de presentación. En los pacientes que presenten una fístula 

traqueoesofágica asociada, se puede conseguir temporalmente una 

ventilación mediante una intubación esofágica, pero secundariamente a la 

distensión abdominal que esto ocasiona, empeora paulatinamente la 

ventilación.32,33 

Fístula traqueoesofágica. 

La fistula traqueoesofágica sin atresia esofágica (fístula en H) (Fig. 5), se 

considera una rara malformación de la vía aérea que consiste en una 

comunicación anormal (fístula), entre la pared posterior de la tráquea y la 

pared anterior del esófago. 34,35   

 

Fig. 5 Fístula traqueoesofágica en “H” 

 

 



 
Epidemiología. 

Por lo general, esta afección se asocia a atresia esofágica en el 95% de los 

casos según se reporta en la literatura y su incidencia es de 1 por cada 3500 

nacidos vivos. Se presenta con mayor frecuencia en neonatos masculinos y 

asociada a otras malformaciones (en un 30% de los casos), 

fundamentalmente digestivas, renales o cardiovasculares, por ejemplo: la 

secuencia VACTERL (defectos vertebrales, atresia anal, defectos cardíacos, 

fistula traqueoesofágica, anomalías renales y de las extremidades).35,36 

Manifestaciones clínicas y examen físico. 

Su presentación en la etapa neonatal es inusual, por lo general se diagnostica 

más tardíamente, incluso en la adultez. Sus síntomas en muchas ocasiones 

son atribuidos a otras causas como reflujo gastroesofágico, lo cual dificulta 

su diagnóstico precoz. La tríada clásica de esta enfermedad está representada 

por crisis de tos, cianosis y ahogo durante la alimentación.37 Es frecuente la 

ocurrencia de infecciones respiratorias a repetición y las fístulas de gran 

tamaño se manifiestan con abundantes secreciones por la vía aérea, y 

aspiraciones frecuentes de leche y saliva, que mejoran después de colocar 

una sonda orogástrica para la alimentación del neonato. Al examen físico es 

frecuente encontrar distensión abdominal por paso de aire hacia vía digestiva 

durante la inspiración, pero en muchas no aporta ningún elemento positivo. 

CONCLUSIONES 

Las malformaciones de la vía aérea, presentan una sintomatología clínica muy 

variada, y en algunos casos no manifiestan ningún síntoma clínico durante la 

etapa neonatal, pudiendo pasar desapercibida siendo diagnosticada en etapas 

posteriores de la vida, de ahí la importancia de tener un alto índice de 

sospecha, para lo cual es muy importante la epidemiología de cada 

malformación, pues no siempre los síntomas clínicos permiten un diagnóstico 

definitivo, por lo cual es muy importante corroborar el diagnóstico 

sospechado con técnicas de imágenes.  
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