Diagndstico prenatal: Labio leporino; catastrofe en la sala de partos
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RESUMEN: Serealiza unarevisién de las hendiduras faciales desde la 6ptica obstétrica. Se hace énfasis en laimportancia del diagndstico
sonografico prenatal temprano como medio para optimizar el manejo nconatal y preparar a la familia.
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SUMMARY: A review of facial clefts from the obstetric point of view is practiced. The importance of early prenatal diagnosis is
emphasized as a way to optimize neonatal care and preparation of the family.
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El desafortunado término de “labio leporino™ ha sido
utilizado ancestralmente para referirse al labio hendido o
queilosquisis, estigmatizando a los pacientes afectados
por esta alteracion. A pesar que la queiloschisis es una
malformacion congénita relativamente frecuente, su diag-
nostico habitualmente se realiza tardiamente en la sala de
partos. Precisamente es este escenario, tradicionalmente
lleno de grandes expectativas el menos indicado para el
diagnéstico de una alteracion de tanta trascendencia
estética y funcional, y que desafortunadamente implica
un sefialamiento social. Es frecuente que el obstetra y el
pediatra no se encuentren debidamente preparados para
informar idoneamente a los padres acerca del significado
y de las repercusiones de esta malformacion. Conscien-
tes que el estado actual del diagnostico prenatal y
especificamente el ultrasonido de alta resolucion permi-
ten la adecuada valoracion de la cara fetal, hemos queri-
do en las siguientes lineas hacer una breve revision desde
la Optica obstétrica de la queiloschisis o “labio leporino™.

Reseia historica

El término “leporino” proviene del latin “lepus”,
adjetivo que hace referencia a la semejanza a una liebre.
El término se remonta al siglo XVI cuando un médico
francés valorando un paciente con labio hendido, acuiio
el término “leporino” refiriéndose a la similitud del labio
afectado con la hendidura facial propia de la liebre y de
otros roedores. Desafortunadamente en aquellos tiempos
la liebre habia sido relacionada con actos de supersticion
y brujeria. Durante el oscurantismo se creia que las
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brujas podian tomar la forma de liebres. Esta nefasta
circunstancia llevé a la creencia que si una liebre asusta-
ba a una mujer embarazada, ésta daria a luz un recién
nacido con el defecto como marca. Posteriormente, du-
rante el siglo XVII, la histeria desatada por propagacién
de las practicas de brujeria termind por asociar a la liebre
con Satanas. Se llegd a considerar que una mujer quien
daba a luz un producto con labio leporino, habia mante-
nido relaciones con Satands. El recién nacido o “semilla
del mal” era considerado como una evidencia irrefutable
de su relacion pecaminosa con el mal. Entonces la madre
era condenada a un tragico fin.

Ajenos a este oscuro origen y significado, hoy en dia
utilizamos el término “labio leporino” frecuentemente
para describir la hendidura facial que puede involucrar
labio y/o paladar (queiloschisis o palatoschisis). Sin
embargo, el término se antoja estigmatizante para los
padres y el recién nacido que frecuentemente perciben y
reciben el rechazo social que aun evoca esta inadecuada
y odiosa expresion.

Incidencia

El labio hendido con o sin paladar hendido y el
paladar hendido aislado deben estudiarse como entida-
des aisladas. Difieren desde el punto de vista etiologia,
momento de aparicion en el desarrollo embrioldogico y
riesgos genéticos.

La queiloschisis es la malformacién facial mas co-
mun y la segunda anomalia congénita mas frecuente
después del pie Chapin. La incidencia de las anormalida-
des congénitas que comprometen el labio y el paladar
varian de acuerdo con el drea geografica y al grupo étnico
estudiado. En términos globales la incidencia no
sindrémica de lesion labial con o sin compromiso del
paladar ha sido estimada en 1:800-1000 nacidos. La
lesion palatina aislada ocurre en 1:2500 nacidos. Se ha
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visto como en aproximadamente un 50% de afectados
existe compromiso de labio y paladar. En el restante 50%
estan incluidos compromiso labial o palatino aislado en
porcentajes similares.

Elriesgo de recurrencia para estos defectos parece ser
dependiente del tipo especifico de dafo. Por ejemplo,
cuando se ha presentado un paciente con compromiso
labial y palatino, el riesgo de recurrencia debe estimarse
especificamente para este tipo de lesion. Luego de un
primer producto afectado por lesion labial y palatina el
riesgo de recurrencia es de aproximadamente un 4%.
Luego de dos hijos afectados, dicho riesgo se eleva al 9%.
Cuando uno de los padres y un primer producto son
afectados, el riesgo de recurrencia puede ser del orden
del 14-17 %. Por lo tanto, una historia familiar de
hendidura labial y/o palatina debe poner en alerta al
obstetra; la posibilidad de recurrencia estd aumentada en
40-170 veces y debe ser una indicacién absoluta para la
cuidadosa valoracién prenatal de la cara fetal en un
siguiente embarazo.

Epidemiologia

Aun cuando existen mas de 180 sindromes relaciona-
dos con hendiduras de labio y paladar, estos solo repre-
sentan un 5-10% de casos. El restante corresponde a
lesiones esporadicas de comportamiento epidemiologico
muy variable. Las lesiones parecen ser mas frecuentes en
grupos poblacionales como los Japoneses y algunas tri-
bus indigenas de Alaska. La raza negra presenta una
menor incidencia en relacion a los caucasicos. El sexo
masculino tiende a verse mas afectado y especialmente
en casos mas severos (relacion 2:1). El sexo femenino se
ve mas afectado en casos de paladar hendido aislado
(2:1). Enun 75% de los casos existe compromiso labial
(labio mas paladar en un 50% o labio aislado en un 25%).

Etiologia

La etiologia en casos aislados y no sindromicos de
labio y/o paladar hendido es incierta; parece ser una
combinacion multifactorial de elementos genéticos y
ambientales.

Se ha propuesto que la aparicion de labio hendido con
o sin paladar (LH/P) y paladar hendido (PH) aislado,
pueden clasificarse en tres grupos genéticos:

1. Anomalia aislada, no-familiar.

2. Etiologia sindrémica monogénica, cromosomica
o ambiental.

3. Antecedente de afeccion familiar en primer, se-
gundo o tercer grado de consanguinidad.

El 75-80% de casos de LH/P o PH pertenecen al
primer grupo. Se han descrito 184 sindromes la mayoria
raros en los cuales el LH/P y el PH hacen parte del criterio
diagnostico. En estos casos es importante establecer el
sindrome especifico pues la posibilidad de recurrencias
puede llegar a ser del orden del 25-50%. Un porcentaje
importante de casos se ve asociado a trisomias 13 y 18.
Los factores ambientales pueden ser teratdgenos
(fenitoina, dcido valproico, alcohol, aminopterina o tali-
domida) o el sindrome de banda amnidtica. En estos
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casos el riesgo de recurrencia es minimo. En casos de
herencia familiar han sido reportados patrones autosdémico
dominante (por ejemplo el Sindrome de Van der Woude)
y recesivo ligado al X.

Embriologia

Entre las semanas 4 y séptima de gestacion y a partir
del quinto arco branquial aparecen varios pliegues de
tejido mesenquimal que forman elevaciones ectodérmicas
que rodean el estoma oral primario. Estas estructuras
daréan origen a cinco prominencias: una fronto-nasal, dos
mandibulares y 2 maxilares. Estas estructuras inicial-
mente se veran separadas por hendiduras; posteriormente
estas ultimas se obliterardn con el desarrollo de las
prominencias. Las dos maxilares crecen medialmente
para fusionarse con las porciones intermedias de la
prominencia nasal, para formar el segmento intermaxilar.
A este pertenecen el labio superior, el componente maxi-
lar superior (incisivos y alvéolos) y el paladar primario.
El labio hendido resulta de la inadecuada fusién de las
prominencias con persistencia de las hendiduras.

Embriolégicamente el paladar se divide en primario
o secundario. El primero comprende el triangulo anterior
(que incluye alvéolos y los cuatro incisivos); mientras
que el secundario comprende el resto del paladar duro. El
paladar se origina de la fusion de tres procesos palatinos.
Uno medial que depende de la prominencia nasal y dos
laterales que dependen de los procesos maxilares. El
proceso palatino ademdas debe fusionarse con el septo
nasal. Este paso aparentemente ocurre una semana mas
tarde en el sexo femenino. La inadecuada fusién de estas
estructuras deriva en la existencia de paladar hendido.

Patologia

Las hendiduras faciales comprenden un amplio es-
pectro de malformaciones que varian enormemente en su
severidad. Las lesiones pueden variar desde una simple
uvula bifida, pasando por indentaciones lineales del
labio, hendiduras submucosas del paladar blando a gran-
des defectos mucosos y éseos. El defecto en el labio
hendido se extiende desde el borde labial hasta la fosa
nasal. En el labio y paladar hendido el defecto compro-
mete el borde alveolar hasta el paladar duro, llegando a
incluir el piso de las cavidades nasales o inclusive el de
la orbita.

El LH se presenta unilateral en 80 % de casos. En
casos unilaterales el compromiso del paladar ocurre en
un 70 % de las veces; o hasta en un 85 % si el compromiso
es bilateral.

Alrededor de 7-13% de casos con LH aislado nacen
con anomalias asociadas. Este porcentaje aumenta al 14
% en casos de LH/P y se eleva hasta un 35 % en presencia
de PH. Las malformaciones mas frecuentemente asocia-
das a LH/P y PH son:

* Cara: Arrihnia, hipo-hipertelorismo, proboscis.

*SNC: Holoprosencefalia, hidrocefalia, porencetfalia,
agenesia del cuerpo calloso.

* Cardiacas: defectos septales.

* Renales: hidronefrosis, rifion poliquistico y agene-
sia renal.
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* Esqueléticas: pie Chapin, agenesia de radio o de
sacro, polidactilia.

* Abdominales: hernia diafragmatica, mega vejiga.

* Otras: polihidramnios, hipospadia.

Clasificacion

1. Labio hendido :

a. Unilateral o bilateral.

b. Completo (si compromete labio mas arco alveolar)
o incompleto.

2. Paladar hendido :

a. Unilateral o bilateral.

b. Completo (incluye paladar duro y arco alveolar) o
incompleto (paladar secundario).

Diagnéstico sonografico

El diagnostico prenatal de las hendiduras faciales es
muy reciente. El primer caso se reportd en 1981 en un
feto de 28 semanas de gestacion. Aun hoy en dia existen
pocos estudios con suficiente nimero de casos que per-
mitan establecer con certidumbre la certeza diagndstica
del ultrasonido para el diagnostico del LH.

El examen sonografico de la cara fetal puede
practicarse a partir de las 14-16 semanas de gestacion. La
justificacion de valorar sistematicamente la cara fetal en
embarazos de bajo riesgo no ha sido demostrada plena-
mente. Puede convertirse en un examen dispendioso que
consume tiempo valioso, especialmente en el escenario
congestionado de unidades de diagnostico ecografico.
Requiere ademas de equipo actualizado, de un operador
entrenado e incluso algunos autores argumentan lo poco
productivo que resultaria examinar sistematicamente la
cara fetal en todo examen sonografico.

Pilu refiere una sensibilidad del 78% con ultrasonido
de detalle anatomico para la deteccion de anomalias
faciales en una poblacién de 233 pacientes con factores
de alto riesgo para presentar malformaciones faciales. En
1 1% de fetos (con edades gestacionales entre las 18 y 40
semanas) no se logré obtener una adecuada visualizacion
de la cara fetal en dos intentos. Las anomalias detectadas
incluyeron polihidramnios, holoprosencefalia, proboscis,
hipotelorismo, micrognatia y labio hendido con y sin
paladar. Cuatro casos con compromiso aislado de paladar
y tres de labio. Ningln feto con reporte ecografico de
cara normal presentd anomalias.

En otro estudio que incluyé 7100 pacientes de bajo y
alto riesgo, la deteccion de anomalias craneo-faciales en
examenes practicados entre las 20 y 39 semanas fue del
0.15%. De los once casos detectados, 8 presentaban
anomalias extra faciales que hicieron sospechar el diag-
noéstico. Siete fetos presentaron polihidramnios. Nueva-
mente, dos casos con labio hendido y 4 casos con paladar
hendido no fueron detectados prenatalmente.

En un estudio mas reciente, que incluyd 5407 pa-
cientes sin factores de riesgo se practicd valoracidn
sistematica de la cara fetal a la semana 22 y 34 de
gestacion. La certeza diagnostica para anomalias facia-
les fue del 72%. Cuando la anomalia facial se acompa-
faba de otras malformaciones extrafaciales la
sensibilidad aumenté al 100%.
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Estos reportes sugieren que el diagnostico prenatal de
anomalias faciales es posible de realizar. Para el clinico
y el sonologista la existencia de marcadores como ingesta
de teratdgenos, historia familiar de LH/P o PH y anoma-
lias como polihidramnios u otras malformaciones
extrafaciales en el embarazo actual, deben suponer un
factor de riesgo que indica un examen pormenorizado de
la cara fetal. En la casuistica revisada el diagndstico
prenatal de la anomalia no cambié en forma importante
el prondstico neonatal. Finalmente la sensibilidad
diagnoéstica aun en poblacion de alto riesgo no es la
mejor, aun en manos experimentadas.

El examen sonografico facial debe incluir:

1. Visualizar labio superior completo

2. Descartar protrusion de -la lengua, apertura bucal
persistente o regurgitacion fetal.

3. Valoracién de drbitas (hipo, hipertelorismo)

4. Valoracion de region periorbitaria (descartar
proboscis)

5. Valoracién de las orejas (insercion baja, anomalias)

6. Valoracién del perfil fetal.

En el diagnostico sonografico quizas el mejor acceso
a la boca sean los planos frontal y coronal de la cara fetal.
Las angulaciones del transductor en el sentido lateral,
superior e inferior van a permitir una mejor visualizacion
de mucosas, borde alveolar, mentén y nariz. La visuali-
zacion en el plano frontal posterior del borde alveolar
permitirad descartar la existencia de un paladar hendido.
Este diagnostico es algo mas dispendioso que el de labio
hendido, el cual por lo general de existir tiende a ser mas
obvio. La visualizaciéon de la cara fetal puede iniciarse
por via transvaginal a partir de las 10-11 semanas. El
perfil puede ser identificado a partir de la semana 14,
cuando también ya es posible identificar la integridad del
labio superior. A partir de las 16 semanas es posible
identificar el labio superior fetal mediante acceso
transabdominal. La deteccién de la prominencia
premaxilar se asocia en mas de un 90 % con presencia de
labio y paladar hendidos. Su diagndstico se puede hacer
tempranamente desde las 20 semanas y es un marcador
muy util en el diagnostico de anomalias faciales. El labio
hendido incompleto tiende a ser mas sutil para el diag-
noéstico; eventualmente solo se logra a finales del segun-
do trimestre. El paladar hendido aislado es aun mas
dificil de detectar prenatalmente. Su diagnéstico depen-
de del compromiso de estructuras del paladar duro. La
lesion aislada del paladar blando puede pasar inadvertida
al examen sonografico. En caso de hendiduras mediales
se debe practicar un examen exhaustivo de las estructuras
del sistema nervioso central en busca de anomalias que
pudieran sugerir una holoprosencefalia.

En presencia de un labio hendido con o sin paladar la
coexistencia de anomalias cromosdémicas es alta. En
fetos con trisomia 13 la posibilidad de labio hendido
alcanza un 60%; mientras que en casos de trisomia 18 el
riesgo puede ser de hasta un 20%. Por lo tanto el diagnds-
tico ecografico de un labio hendido es indicacion abso-
luta de estudio cromosomico y estudio sonografico de
detalle en busca de otras anomalias. El sindrome de
banda amniodtica como causa de anomalias faciales usual-
mente comparte otras alteraciones dismorficas.
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Importancia del diagnéstico prenatal

El examen sistematico de la cara y boca fetal no esta
incluido en los criterios de la AIUM (American Institute
of Ultrasound in Medicine) para el examen ecografico
obstétrico de rutina. Posiblemente lo relativamente
infrecuentes que pueden ser las anomalias faciales, lo
dispendioso que puede ser el examen facial fetal y el
limitado entrenamiento de los operadores han hecho que
la visualizacion facial no haya sido considerado una
prioridad en el diagnostico sonografico.

A pesar de esto los continuos avances en el mejora-
miento de las imagenes, el cada vez mejor entrenamiento
de los operadores y el afan de obtener mayor informacién
del examen anatomico fetal, han hecho que la tendencia
actual sea incluir una valoracién de la cara y boca fetal
en todo examen sonografico. En manos experimentadas
y con un buen equipo esta evaluacion solo tomara unos
segundos, no aumentara costos y brindara estas potencia-
les ventajas:

1. En caso de detectarse una anomalia tipo labio
hendido, preparar a los padres para un defecto estético
importante pero que la mayoria de las veces tiene una
solucion quirtrgica definitiva. El parto se convierte en
una situacion donde se corrobora un diagndstico y es el
primer paso para iniciar el tratamiento definitivo.

2. Permite preparar a los padres para aceptar un hijo
malformado y modificar la actitud usual inicial de recha-
zo, encubrimiento o de evasion.

3. Prepara el equipo quirdrgico y médico para la
atencion integral del neonato (cirujano plastico, psicélo-
go, neonatdlogo, fonoaudidlogo, odontdlogo, obstetra y
genetista).

4. Las anomalias faciales son utiles marcadores para
cromosomopatias u otras anomalias estructurales fetales.
Pueden ser el primer hallazgo para diagnosticar un
sindrome.

5. Algunas malformaciones como la macroglosia,
micrognatia o el labio y paladar hendidos, son entidades
que potencialmente pueden provocar problemas respira-
torios severos durante la reanimacién postparto.

Su diagnéstico prenatal permite la oportuna inter-
vencion en un parto programado del neonatdlogo.

Desventajas :

1. Puede aumentar la ansiedad materna. Anticipa un
diagnéstico para el cual poco o nada hay que ofrecer
prenatalmente hoy en dia.

2. Al incurrir en técnicas invasivas de diagndstico
cromosdmico presume riesgos para el embarazo.

3. Eleva costos de tiempo y gastos de diagnodstico
prenatal.

4. En casos excepcionales el diagnostico prenatal
mejora el prondstico neonatal.

Tratamiento actual

El manejo ideal de el LH/P y PH requiere del concurso
de un grupo de trabajo donde deben estar el obstetra, el
neonatologo, el cirujano, el ortodoncista, genetista,
fonoaudiologo, nutricionista y psicologo. Este manejo ob-
viamente debe envolver no solo el neonato sino a sus padres.
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Los pormenores del manejo quirargico de estos pacien-
tes escapa a los objetivos de esta revision. El momento de
la correccion quirtirgica depende de muchos factores y de la
experiencia del cirujano plastico u otorrinolaringélogo en-
cargado del caso. Lo usualmente aceptado es programar la
correccion para las 10 semanas de vida o cuando las
condiciones prequirurgicas del paciente sean Optimas. Se
han referido cierres primarios temporales “de adhesion” a
los 10 dias de vida. En casos de compromiso del paladar este
se corrige a los 3-6 meses. Cuando existe compromiso del
maxilar superior, este tratamiento puede postergarse hasta
los 8 afios de vida. Inclusive la correccion definitiva de
defectos nasales puede demorarse hasta los 16-18 aiios.

Recientemente en el Hospital Simén Bolivar se ha
propuesto la queiloplastia temprana en el recién nacido
como una alternativa al manejo de pacientes con labio
hendido. Durante el ultimo afio se practicaron 25 correc-
ciones de LH a recién nacidos a término y con peso > a
2500 gramos, mediante técnicas de Millard y Tennison-
Randal. Se han obtenido buenos resultados con un inicio
temprano (3-6 horas) del postoperatorio de la via oral,
mejoria del proceso respiratorio, mayor ganancia de peso
a corto plazo, disminucion en el rechazo de los padres y
aumento del afecto materno.

Conclusiones

* El término “labio leporino” preferiblemente debe
evitarse por su significado histérico y connotacién social
estigmatizante.

* Las hendiduras faciales (LH/P y PH) son anomalias
relativamente frecuentes y de alta trascendencia estética
y funcional. Son alteraciones tedricamente detectables
mediante ultrasonido desde tan temprano como las 14 a
16 semanas. El diagnostico prenatal hoy en dia posee una
certeza diagndstica cercana al 75% .

* La deteccion de LH/P y/o PH es una indicacion
absoluta de diagnostico citogenético y ultrasonido de
detalle anatomico, por su alta asociacidén a cromosomo-
patias y alteraciones estructurales asociadas.

* La valoracién facial fetal esta absolutamente indi-
cada en caso de dismorfismo fetal (cualquier anomalia
anatémica pero especialmente polihidramnios y altera-
ciones del sistema nervioso central), antecedente de
teratogenicidad o historia familiar positiva. Sin embargo
en las series reportadas a la fecha, el diagndstico prenatal
no aportd beneficios neonatales significativos.

* La conveniencia de incluir la cara fetal en el examen
obstétrico rutinario en poblacion de bajo riesgo depende
del criterio medico; pero indudablemente esta asociado
a la experiencia y habilidad del operador para obtener
una vision dptima sin consumir mayor tiempo. La AUIM
no incluye la cara fetal en el examen obstétrico de rutina.

* A medida que la sonografia prenatal evoluciona, el
operador debe estar preparado para hacer diagnostico de
anomalias que hasta hace poco tiempo se consideraban
dificilmente evidenciables. Si bien el diagnostico prena-
tal de un labio hendido puede desencadenar ansiedad
materna, esta misma puede causarse en madres cuyo
sonologista no pueda decartarles la remota posibilidad de
una anomalia tan indeseable como la hendidura facial.
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Fotografia 1.
VISTA FRONTAL LABIO HENDIDO EN EMBARAZO
DE 3ER TRIMESTRE.

Fotografia 4.
VISTA DE CARA QUE PERMITE EVIDENCIAR
INTEGRIDAD ANATOMICA DE LOS TEJIDOS
BLANDOS DE [LA BOCA FETAI.

N W o e v e 5

Fotografia 2.
VISTA DE PERFIL DE LA CARA FETAL,
PROMINENCIA NASAL Y BOCA, POR

ULTRASONIDO DE 20. TRIMESTRE.

Fotografia 5.
VISTA EN CORTE CORONAL MODIFICADO DE
HENDIDURA LABIAL EN ULTRASONIDO DE 20

TRIMESTRE.
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Fotografia 3.
VISTA EN CORTE CORONAL MODIFICADO DE LA
PROMINENCIA NASAL. COANAS, LABIO SUPERIOR
E INFERIOR Y MENTON POR ULTRASONIDO DE
3ER TRIMESTRE.

Fotogratia 6.
VISTA CORONAL FRONTAL DE LA CARA FETAL
QUE EVIDENCIA HENDIDURA LABIAL BILATERAL.
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