DIAGNOSTICO PRENATAL DE LABIO LEPORINO
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CASO CLINICO

Gestante de 37 anos con antecedente de linfoma de Hodgkin a los 17 anos, tratado con quimio-radioterapia, con buena evolucion.
Obesidad, hipotiroidismo e HTA. Intervenida de colecistectomia. Pareja sana de 69 anos de edad.

Gestacion actual espontanea en seguimiento en consulta de embarazo de alto riesgo por HTA cronica, en tratamiento con ametildopa.

Cribado de cromosomopatias: riesgo intermedio para trisomia 21 y riesgo bajo para trisomia 18 y 13. Bioquimica patoldgica (B-HCG de
5,4 MoM y PAPPA de 0,6 MoM). Test de ADN fetal no invasivo, no patoldgico.

En la ecografia morfologica (semana 20+2) se diagnostica de labio leporino bilateral con sospecha de hendidura palatina (figuras 1y 2).
Se ofrece diagnostico genético prenatal invasivo y se deriva a consulta de Genética Médica.

En la semana 20+5 se realiza ecocardiografia, con hallazgos normales, y amniocentesis que cursa sin incidencias con los siguientes
resultados:

QF-PCR: dotacion diploide para cromosomas 13, 18, 21. XX. Normal.
ArrayCGH: duplicacion completa del brazo corto del cromosoma 10 con un perfil femenino, correspondiente con Trisomia 10p.
Cariotipo fetal: anomalia estructural desequilibrada translocaciéon cromosomas 10y 14.
Cariotipo materno: anomalia estructural aparentemente equilibrada translocacion reciproca de cromosomas 10y 14.
Tras informacion y asesoramiento sobre el diagnodstico de trisomia 10, la paciente decide la interrupcion legal del embarazo.

—

Figura 1: de labio leporino bilateral Figura 2: hendidura palatina Figura 3: LP unilateral Figura 4: LP bilateral

DISCUSION

Concepto: El labio leporino (LP) es una de las malformaciones craneofaciales mas comunes. Puede ir acompanada o no de hendidura
palatina (HP) siendo este ultimo caso lo mas frecuente. Se produce por un defecto en la fusién de procesos nasal y maxilar alrededor del
352 dia postconcepcion. Puede ser uni o bilateral (figuras 2 y 3), siendo el LP unilateral izquierdo la presentaciéon mas comun.

Epidemiologia: la prevalencia del labio leporino aislado es de 3,1/10000 nacidos vivos. En caso de asociar hendidura palatina la
prevalencia asciende a 5,6/10000 nacidos vivos. Dos tercios de los pacientes con labio leporino asocian paladar hendido.

Etiologia:

-Asociacion genética (aunque la mayoria de los casos son esporadicos).
-Alcohol, tabaco y farmacos (metotrexato, fenitoina, acido valproico, etc)
-Deficiencia de acido folico.

-Sindromes genéticos (Stickler y Van del Woude).

Diagnostico: el diagndstico prenatal puede aumentar la posibilidad de identificar precozmente algunos sindromes genéticos relacionados.
El diagnostico se suele sospechar a partir de las 12 semanas.

-Ecografia 3D: Los cortes coronal y axial son los mas utiles.
- Resonancia magneética.
-Un 8% de LP y un 20% LP+HP asocia anomalias siendo fundamental el estudio morfolégico exhaustivo y amniocentesis.

Tratamiento y prondstico: |a identificacion del LP con o sin HP no influira en la atencion preparto o intraparto. La reparacion quirurgica
se suele realizar a los tres meses de vida. En ocasiones son necesarias intervenciones adicionales, ortodoncia, asi como terapia del
lenguaje.

CONCLUSION

El labio leporino asociado a hendidura palatina es una de las malformaciones craneofaciales mas frecuentes. En su etiologia influyen tanto
factores genéticos como ambientales. En estos casos es importante realizar una evaluacion minuciosa para detectar anomalias estructurales
asociadas. El tratamiento es quirurgico y se realiza a partir del tercer mes de vida.
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