Revista de Actualizacion Clinica Volumen 46 2014_

SECUENCIA DE PIERRE ROBIN (RS)

Mg.Sc. Dra. Bustamante C. Gladys1
Quisbert Larico Carlos®

RESUMEN

La secuencia de Pierre Robin, son una
serie de procesos en los cuales, la
malformacion mandibular encontrada
(micrognatia), aparentemente es la
responsable de la presencia de
manifestaciones clinicas  posteriores
como son la glosoptosis y el paladar
hendido, lo que a su vez dara lugar a
dificultades en la fisiologia oclusal y de
crecimiento dental, asi como
manifestaciones respiratorias, producto
de la obstruccion de la faringe posterior
por la lengua que se encuentra
desplazada hacia esta zona.

Sin embargo este tipo de secuencia
puede asociarse a otras entidades como
el Sindrome de Stickley y
velocardiofacial, encontrandose
condiciones que se asocian a la
presencia del cuadro como la displasia
esquelética, displasia congeénita
espondiloepifisiaria, displasia
campomélica, etc.

Si bien el cuadro clinico presenta
micrognatia, glosoptisis y hendidura
palatina, la presencia de cianosis,
alteracion en la emision de fonemas,
edema pulmonar, vomitos, desnutriciéon y
neumonia por aspiracion, pueden llevar a
complicaciones severas de los niflos que
cursan con el cuadro, requiriéndose
correcciones  quirdrgicas de gran
magnitud en forma temprana,con el fin
de preservar la calidad de vida del
paciente.
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ABSTRACT

The Pierre Robin sequence, is a series of
processes in which the mandibular
malformation found (micrognathia) is
apparently responsible for the presence
of subsequent clinical manifestations
such as glossoptosis and cleft palate,
which in turn will lead difficulties in
occlusal dental growth and physiology as
well as respiratory symptoms resulting
from the obstruction of the posterior
pharynx by the tongue which is displaced
to this area.

However, this type of sequence can be
associated with other entities such as
Stickley and velocardiofacial syndrome,
finding conditions that are associated
with the presence of the box as skeletal
dysplasia, spondyloepiphyseal dysplasia,
campomelic dysplasia, etc..
Although the clinical picture has
micrognathia, and cleft palate glosoptisis,
the presence of cyanosis, altered
emission phonemes, pulmonary edema,
vomiting, malnutrition and aspiration
pneumonia, can lead to severe
complications in children who present
with the picture, requiring surgical
correction of large-scale early, in order to
preserve the quality of life of patients.
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INTRODUCCION

La primera descripcion realizada de la
triada de lesiones del RS fue realizada
por San Hilario en 1822, quien muestra
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en forma discreta la presencia de
lesiones en el crecimiento mandibular,
asociado a fisura palatina. Por su parte
en 1891 Taruffi realiza la mencién de dos
subclasificaciones basadas en |la
micrognatia y la hipognatia.”? EI mismo
afo se reportan mas casos por
Lanneloague y Monard, asi como la
descripcion de la dificultad respiratoria
por la presencia de glosoptisis, realizada
por Shukowsky en 1902. Recién en 1923
el estomatdlogo francés Pierre Robins
observa la frecuencia de estas tres
condiciones para describir la
enfermedad cuyo nombre ostenta,
refiriéndose a la: micrognatia, glosoptisis
y paladar hendido, asi como las
alteraciones en el rol masticatorio y
eruptivo de los dientes, sin embargo el
hallazgo del paladar hendido fue
posteriormente descrito como una
variedad fenotipica de la enfermedad,
pero controversial en su presentacion, en
el sentido de que su presencia no
constituye una continuidad de procesos
en el momento de la falla de crecimiento,
por lo que su participacién en la
“secuencia de Robins” aun ahora
presenta discusiones clinicas.'

Este hecho ha permitido que Ia
denominacién de Sindrome de Pierre
Robin, sea cambiada por Secuencia de
Pierre Robin, en razén a la serie de
sucesos que se producen par la
presentacion del cuadro clinico.

EPIDEMIOLOGIA

La incidencia y prevalencia de RS es
reportada como variable, y se describe 1
de cada 8500 a 1 de cada 20000
nacimientos, estimandose una tasa de
mortalidad de 1,7% a 11,3%, y en casos
de asociaciones de malformaciones
multiples la tasa se incrementa hasta el
26%."*°

La identificacion de historia familiar,
durante la anamnesis es reportada en

solo un 27% de casos, encontrandose
segun Jakobsen y col., la presencia de
genes candidatos para RS en sus loci
2T,4T,11q,17q, encontrandose algunos
casos con delecion, duplicacion o
traslocacion de los mismos.>

ETIOLOGIA

La etiologia del cuadro no esta
completamente descrita, planteandose la
presencia de un factor hereditario que
apoye a otros factores fenotipicos, como
el aumento de presion intrauterina, que
altere el confort de crecimiento fetal,
limitando la movilidad del craneo, por
presion constante de la mandibula sobre
el esternébn en las primeras 7 a 10
semanas de gestacion.

En este tiempo la lengua se mueve hacia
abajo y se separa de la béveda bucal, lo
que permite al paladar en sus extremos,
lograr el cierre de los mismos. En la
Secuencia de Robin, la lengua no se
desplaza por la mandibula pequefia, por
lo que no permite el cierre normal del
paladar, dando lugar a una hendidura en
forma de U, localizada entre el paladar
duro y blando.

Es decir, que la micrognatia lleva a una
“secuencia de sucesos” que concluye
con la presentacién de la triada descrita
por el autor.'?

Por su parte Hanson y Smith,
propusieron que la forma de la hendidura
palatina, sugiere el tipo de obstruccion
mecanica producido por la lengua,
ademas de la potenciacion de los
factores DIx5/6Hand2 y MEF2C que
regulan la morfogénesis de la cresta
neural y sefalizacién para la formacion
de una SR.

Los hallazgos genéticos de la SR,
muestran FISH por borrado del
cromosoma 22q11, sin embargo las
manifestaciones clinicas pueden ser

Email: rev.act.clin.med@gmail.com

Pagina2443



Revista de Actualizacion Clinica Volumen 46 2014_

observadas en otros sindromes como el
de Stickler y velocardiofacial."*®

CUADRO CLINICO

En cuadro clinico de los pacientes
portadores de SR, es heterogéneo
basado en el grado de retraso del
crecimiento mandibular, sin embargo las
caracteristicas descritas en la secuencia
de la enfermedad, reportan la presencia
de micrognatia, cuyo tamafo pequefio
se asocia con diferentes grados de
retroceso en su posicién, lo le da un
aspecto caracteristico a la facies ademas
de determinar la severidad de Ia
hendidura del paladar, misma que adopta
clasicamente la forma de U, entre el
paladar blando y duro, que sin embargo
puede ser uni o bilateral, si el proceso
mandibular no es demasiado pequefio, lo
que permitira a la lengua desplazarse un
poco mas hacia abajo, permitiendo la
fusion incompleta de los extremos
palatinos del maxilar superior.

Parte de la SR se encuentra Ila
glosoptisis, resultante de la posicién de
la mandibula, lo que genera un
desplazamiento superior y posterior de la
lengua que tiende a obstruir el espacio
retrofraringeo, con disnea y dificultad
respiratoria. En algunos casos los
periodos de apnea obstructiva con
disminucién de la saturacion de oxigeno
pueden ser criticos, requiriendo el
manejo de Cuidados Intensivos.

Estas manifestaciones se asocian a
problemas en la deglucion y
alimentacion, por lo que se observara un
retraso en el crecimiento pondoestatural,
que se asocia al elevado gasto
energético para mantener una ventilacion
adecuada. Los nifios con este cuadro
tienen reflejos alterados en la
coordinacion de los movimientos de
deglucién y succién que a su vez limitan
mucho mas su nutricién.

Las anomalia oculares que se presentan
solo en un 10% de las veces, asi como la
macroglosia y anquiloglosia, pueden ser
encontrados conjuntamente con la
presencia de soplos por presencia de
foramen ovale e hipertension pulmonar
primaria, asi como la existencia de
sindactilia, polidactilia, clinodactilia,
escoliosis etc.®”

DIAGNOSTICO

El diagnéstico prenatal puede ser
realizado mediante una ecografia de
control después de la 20 semana de
gestacion, describiéndose por Palladino
un indice de crecimiento mandibular
como método sensible de diagnéstico en
la ecografia prenatal, sin que existan
criterios concretos de apoyo para tal
diagnéstico.

Después del nacimiento el recién nacido
debe ser evaluado clinicamente y con el
uso de laringoscopia directa o indirecta
para valorar el grado de obstruccion de la
via respiratoria y afeccion de las cuerdas
vocales. De igual forma la radiografia
simple lateral de craneo y cavum
permitird la observacién de obstruccion
en la via aérea, asi como el grado de
micrognatia del paciente.

Por supuesto la cefalometria sera un
método complementario, que apoyado en
radiografias 3D, facilitaran la
documentacién del diagnéstico de esta
enfermedad.>®

TRATAMIENTO

La primera prioridad en el tratamiento de
pacientes con RS, es el mantenimiento
de la via aérea, intentando inicialmente
con terapias no quirdrgicas, manteniendo
el decubito prono de los nifos, lo que
permitira que la mandibula y la lengua
sigan hacia adelante, liberando Ia
retrofaringe. Durante este proceso se
debe hacer polisomnografia para
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determinar el nivel de CO, y la gravedad
de la obstruccion.

Si estas medidas no reducen la hipoxia
del paciente, se propone el uso de una
canula orofaringea o nasofaringea, que
facilitara la ventilacion, debiéndose
manejar  cuidadosamente el tubo
insertado.

Las indicaciones quirurgicas nacen de:

e |a identificacion de obstruccion
respiratoria severa,

e micrognatia con traqueostomia por
obstruccidn respiratoria,

e crecimiento pondoestatural
deficiente, desnutricion e irritabilidad
permanente

El tratamiento se realiza mediante
distraccion 6sea mandibular, idealmente
externa, colocando el vector horizontal y
paralelo al borde inferior de Ila
mandibula.>*"*° Este procedimiento no
reduce la necesidad de cirugia
ortognatica posterior, pero mejora
notablemente la liberacion de la posicion
de la lengua vy la ventilacion
subsecuente.

La glosopexia puede ser util para la
reduccion de la obstruccién, anclando la
lengua anterior al labio superior y la
lengua posterior al labio inferior, sin
embargo este procedimiento podria
limitar mucho la alimentacién. Este
procedimiento debe ser liberado antes de
que se inicie el proceso de denticion.’

La traqueotomia es en definitiva el
proceso que aliviara completamente la
dificultad respiratoria del paciente, y se
reserva para aquellos enfermos que no
hayan respondido a otras medidas
terapéuticas.

La cirugia del paladar hendido, se
realizara una vez que se haya
solucionado el problema ventilatorio,
realizando secuencias quirurgicas para la

reposicion 'y correcciéon del tejido
ausente.
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