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Antecedentes Control de embarazo y

- - -

finalizacion
- A. familiares: No antecedentes familiares de
malformaciones.

-> Gestante de 30+6 semanas remitida a
consultas de Prenatal por hallazgo de micrognatia.
Screening combinado: bajo riesgo. Diabetes

- A. personales: No anfecedentes personales de gestacional bien controlada con dieta y ejercicio.

interés.

P . . S -> Se realiza cesarea urgente por RPBF
- A. quirirgicos: No intervenida quirdrgicamente. (bradicardia mantenida). Intervencion sin

incidencias.

- A. Ginecolégicos: Menarquia 13 afos, FM 3/30, FO =
c3/er. Periodo neonata

> RN a término. Peso 3150gr. APGAR 6/9.

- - - >Exploracién fisica y pruebas complementarias:
Diagnéstico

-Rasgos dismérficos: micro/retrognatia, hendidura

- Ecografia fetal avanzada: feto en cefdlica
izquierda anterior. FCF +, MF+. Placenta anterior.
Biometria acorde a 30+6sg. Morfologia:
micro/retrognatia (angulo facial inferior: 42
(<49°). No hay defecto en la parte anterior de
maxilar superior, no es posible descartar
pequefios defectos palatinos centrales. El restos
de la morfologia no se observan anomalias. No se
descarta las que no tienen expresion morfolégica , -Valoracién oftalmolégica y cardiolégica dentro de
las que se detectan de forma tardia o sd lo normal.
genéticos o cromosémicos.

palatina en U invertida sin labio leporino asociado, T TR
glosoptosis. Resto de exploracién fisica normal. 3 21/ 8Hz Tis 02
Analiticas de control normales. Requiere alimentacién

con SNG por problemas en la succién.

-Ecografia transfontanelar: normal. Ecografia
abdominal: Leve ectasia pielocalicial izquierda.

-Pendiente de cirugia Maxilo-Facial > 14 meses.
Controles posteriores dentro de la normalidad,

biometrias acordes a semanas de gestacién. No -Valoracién genética: Cariotipo 46 XX normall.
se observan nuevos hallazgos de anomalias 22q11 negativo.
morfoldgicas. Leve polihidramnios (ILA 26).
- Diagnéstico:
- Amniocentesis para cqrioﬁpo QF-PCR + delecién SiNDROME CRANEOFACIAL (SECUENC'A
22q11: NORMAL. PIERRE-ROBIN

El sindrome de Pierre-Robin consiste en la triada micrognatia, glosoptosis y hendidura palatina. Su incidencia es rara. Se piensa que
su anomalia primara es un boca pequefia, que da lugar a glosoptosis e impide la fusién del paladar, provocando una hendidura
palatina. Es un sindrome dificil de diagnosticar, si se sospecha micrognatia/retrognatia es necesario el conocimiento previo por parte
del servicio de Pediatria, pues a la hora del nacimiento el pronéstico puede mejorar en las primeras horas tras el parto, debido al
riesgo de obstruccion de vias aéreas superiores, distress respiratorio neonatal y posteriormente problemas en la alimentacién. Es
necesario el diagnéstico diferencial con el sindrome agnatia-microstomia-sinotia (otocefalia) una forma grave, y de otras causas que
incluyen micrognatia como la trisomia 13 y 18. Debido a su herencia autosémica recesiva (en algunos casos ligados al cromosoma X),
es importante informar y asesorar a los progenitores, para futuras gestaciones.
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