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iINTRODUCCION

Las fisuras faciales son el tercer defecto congénito en los nacidos vivos en
Estados Unidos , en Chile esta se presentan con un alto indice y la tasa de
fisuras labio palatinas se registra la tercera en frecuencia . En Colombia segun
un estudio prospectivo realizado en EI Hospital Universitario del Valle (HUV) de
la ciudad de Cali, estas anomalias ocuparon el séptimo fugar entre las
malformaciones congeénitas.

Las malformaciones congénitas son importantes dentro de la patologia
humana, por las repercusiones estéticas, funcionales, psicologicas y sociaies.
Se considera como defecto estructural presentes en el nacimiento en donde
falla Ia fusién de los procesos maxilares y procesos frontonasales mediaies
entre la cuarta y la octava semana de gestacion. La base embriologica del labio
y paladar hendido es |a falta de acercamiento y de fusion entre si de las masas
mesenquimatosas de los procesos palatinos laterales con el tabique nasal, con
el borde posterior del proceso palatino medial o con ambos . La fisura palatina
también puede resultar defectos en el crecimiento de los procesos palatinos,
falia en la elevacion de los procesos, faila de ia fusion y ruptura posterior a ia
fusion de los procesos palatinos.

Las fisuras de labio y paladar hendido son las anomalias faciales, orales y
bucales mas comunes, por ello es importante realizar una caracterizacion de
los pacientes con esta patologia, basados en un listado de datos suministrados

por una E.S.E de segundo nivel en Bogota, en donde se estudio la patologia



con sus sindromes asociados involucrando también datos sociodemograficos.
Se busca una caracterizacion de pacientes con labio y paladar hendido
atendidos en una E.S.E de segundo nivel en Bogota.

Por medio de Ia realizacion de esta caracterizacion buscamos saber que tipo
de diagnostico y sindromes asociados, se le ha dado a estos pacientes en esta
E.S.E de segundo nivel. Con el fin de identificar la incidencia de esta patologia

dentro de esta E.S.E. a nivel de Colombia.



1. CONTEXTO

1.1 PROBLEMA

Las malformaciones congénitas como el labio y el paladar hendido son
importantes dentro de la patologia humana ya que presenta repercusiones
funcionales sicologicas, sociales y esteticas. (Cabete 2003)

Las fisuras faciales son el tercer defecto congenito mas frecuente de los
nacidos vivos en los Estados Unidos, (Wysznski D. 1997), en Chile estas se
presentan con una alta incidencia y la tasa de fisuras labiopalatinas se registra
como la tercera en frecuencia (Suazo 1999). En Colombia, segun un estudio
prospectivo realizado en le Hospital Universitario del Valle (H.U.V) de la ciudad
de Cali, estas anomalias ocupan el séptimo lugar entre las malformaciones

congenitas. (Isaza 1999).

El programa que establecié un E.S.E de segundo nivel en Bogota pero aun no

se ha realizado una caracterizacion de estos pacientes.

Por eso cabe investigar ;qué caracteristicas sociodemograficas y que clinicas

tienen los pacientes con labio y paladar hendido atendido en una E.S.E de

segundo nivel en Bogota?.
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1.2. JUSTIFICACION

Es importante determinar las caracteristicas de los pacientes con labio y
paladar hendido atendidos en una E.S.E de segundo nivel en Bogota con el fin
de identificar a los pacientes atendidos durante los ultimos 23 anos en esta
E.S.E de segundo nivel, basandose en datos sociodemograficos, clasificacion

de la patologia y sindromes asociados a estas.

1.3. PROPOSITO
Se busca una caracterizacion de pacientes con labio y paladar hendido

atendidos en una E.S.E de segundo nivel en Bogota.

Por medio de la realizacion de esta caracterizacion buscamos saber que tipo
de diagnostico y sindromes asociados, se le ha dado a estos pacientes en
esta E.S.E de segundo nivel. Con el fin de identificar la incidencia de esta

patologia dentro de esta E.S.E. a nivel de Colombia.

1.4. MARCO TEORICO.

Consideraciones generales sobre las maiformaciones congénitas
Las malformaciones congénitas son importantes dentro de la patologia
humana, por las repercusiones estéticas, funcionales, sicoldgicas y sociales.

Se considera como defecto estructurales presentes en el nacimiento.

12



Las fisuras labio - palatinas constituyen una patologia de gran actualidad,
anomalia que manifiesta su signo sintomatologia desde el nacimiento con
alteraciones anatomicas, fisiologicas y estéticas, cuadro clinico que ha
suscitado el interés de diferentes disciplinas profesionales que periddicamente
expresan sus experiencias e investigaciones en revistas especializadas, libros
y congresos dedicados exclusivamente al tema. Esto en razon a muitiples
factores y a la alta frecuencia con que se presenta esta anomalia, asi como la
diversidad de variantes clinicas existentes y a las secuelas que se presentan
en algunos pacientes sometidos a tratamientos inoportunos, inadecuados o

parciales.

Situacion que nos induce a buscar la organizacion de tratamientos integrales
tratando de proporcionar a estos pacientes una recuperacion completa desde
el punto de vista funcional y estético y su reintegracion social en igualdad de

condiciones. (Abranovich — 1997).

En etapas de la embriogenesis hay posibilidades de error, en esta etapa la
alteracion de una estructura puede comprometerla formacion de las ofras
estructuras, originando errores congénitos de la morfogenesis, los cuales al

ocurrir mas tempranos son mas graves.



La diferencia comienza después de la fecundacion y luego de las primeras
divisiones celulares, por activacion o inactivacion de genes especificos, con la
que las celulas adquieren caracteristicas morfologicas y funcionales propias.

Los primeros tejidos diferenciados ejercen su influencia sobre tejidos
adyacentes (induccion), asi, el primer tejido es inducido es la noté corda,

considerado a su vez como coordinador primario.

Bases morfogeneticas y embriogenesis normal de la cara.

Durante el desarrollo y el crecimiento prenatal de un individuo, ocurren una
serie de eventos morfoldgico, fisiologicos y bioguimicas altamente integrados

en el tiempo y en el espacio.

Por ello cualquier interrupcion y modificacion de este patron puede dar origen a

malformaciones congenitas. (Jailler, Viliegas,1999)

La caracteristica mas tipica del desarrollo de la cabeza es la formacion de
arcos branquiales o faringeos. Estos arcos aparecen en la cuarta y quinta
semanas de desarrollo intrauterino y contribuyen en gran medida a las

caracteristicas externas del embrion.

En un periodo inicial estan constituidas por bandas de tejido mesenquimatico
separado por profundos surcos, denominados hendiduras branquiales o

faringeas. (Cobo2001.)
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Vista lateral del embrién durante las primeras cinco semanas de desarrollo.
(www.sonrisa.org.ve)

Los arcos branquiales desempefian un importante papel en la formacién de la
cabeza. Hacia el final de la cuarta semana, el centro de la cara esta formado

por el estomodeo, rodeado por el primer par de arcos branquiales. (Ronald, 2002)

Vista frontal de un embridn de 24 dias

16
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Vizsta frontal de un embritn de 28 dias

Vista frontal del embrion durante la sexta y la séptima semana observandose la situacion de
los procesos mandibular y maxilar. (www.sonrisa.org.ve)

Cuando el embrion tiene 4 semanas y media de edad pueden identificarse
cinco formaciones mesenquimaticas, a saber: 1y 2) los procesos mandibulares
(primer arco branquial) que pueden distinguirse caudalmente en relacién con el
estomodeo; 3 y 4) los procesos maxilares (porcion dorsal del primer arco
branquial) lateralmente al estomodeo, y 5) la prominencia frontal, elevacion
ligeramente redondeada, que se encuentra en situacion craneal con respecto
al estomodeo. El desarrollo de la cara se ve complementado en etapa ulterior

con la formacion de los procesos nasales. (Cobo, 2001)
Arcos branquiales

Cada uno de los arcos branquiales esta formado por un nucleo central de tejido
mesodérmico, cubierto por su lado externo por ectodermo superficial y
revestido en su interior por epitelio de origen endodérmico. Ademas de

mesénquima local, la parte g@ntral de los arcos recibe un nimero abundante
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de celulas de la cresta, que emigran hacia los arcos para constituir los
componentes esqueleticos de la cara. El mesodermo original de los arcos
forma los musculos de la cara y el cuello. De tal manera, cada arco branquial
se caracteriza por poseer sus propios componentes musculares, los cuales
conducen su propio nervio, y cualquiera que sea el sitio al que emigren las
células musculares llevaran consigo su componente nervioso craneal.
Asimismo, cada arco posee su propio componente arterial. El cartilago del
primer arco branquial esta formado por una porcion dorsal llamada proceso
maxilar, que se extiende hacia adelante debajo de la region correspondiente al
0jo, y una porcién ventral, el proceso mandibular o cartilago de Meckel. En el
curso del desarrollo ambos procesos, el maxilar y el cartiiago de Meckel,
experimentan regresion y desaparecen, excepto en dos pequenas porciones
en los extremos dorsales que persisten y forman, respectivamente, el yunque y
el martillo. El mesénquima del proceso maxilar dara origen mas tarde al
premaxilar, maxilar, hueso cigomatico y parte del hueso ftemporal por

osificacion membranosa.

El maxilar inferior se forma de manera andloga por osificacion membranosa del
tejido mesenquimatico que rodea al cartilago de Meckel. Unicamente una
pequena porcion del cartilago de Meckel experimenta transformacion fibrosa.

En consecuencia, los procesos maxilar y mandibular contribuyen en gran

18



medida a la formacion del esqueleto facial por osificacion membranosa.
Ademas, el primer arco contribuye a la formacion de los huesos del oido

medio. (Stoll, 2000)

La musculatura del primer arco branquial esta constituida por los musculos de
la masticacion (temporal, masetero y pterigoideos), el vienfre anterior del
digastrico, el milohioideo, el musculo del martillo y el periestafilino externo. Los
musculos de los diferentes arcos no siempre se adhieren a los componentes
0seos 0 cartilaginosos de su propio arco, sino gque a veces emigran hacia
regiones adyacentes. Sin embargo, el origen de estos musculos siempre puede

conocerse, dado que su inervacion proviene del arco de origen.

La inervacion de los musculos del primer arco llega unicamente por la rama
maxilar inferior del nervio trigémino. Como el mesenquima del primer arco
contribuye también a la dermis de la cara, la inervacion sensitiva de la piel
facial es suministrada por las ramas oftalmica, maxilar superior y maxilar

inferior. (Bilkay, 2000)
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Procesos faciales y iabio superior

Hacia el final de la cuarta semana aparecen los procesos faciales, formados
principalmente por el primer par de arcos branquiales. Los procesos maxilares
se advierten lateralmente al estomodeo y en posicion caudal al mismo los
procesos mandibulares. La prominencia frontal, formada por proliferacion del
mesénquima ventral a las vesiculas cerebrales, constituye el borde superior del
estomodeo. A cada lado de la prominencia frontal e inmediatamente por arriba
del estomodeo se observa un engrosamiento local del ectodermo superficial, la
placoda nasal. Durante la quinta semana aparecen dos rebordes de
crecimiento rapido, los procesos nasales externo e inferno, que rodean a la

placoda nasal, la cual forma el suelo de una depresion, la fosita olfatoria.

En el curso de las dos semanas siguientes los procesos maxilares continuan
aumentando de volumen y simultdneamente crecen en direccion medial,
comprimiendo los procesos nasales internos hacia la linea media. En una
etapa ulterior queda cubierta la hendidura que se encuentra entre el proceso

nasal interno y el maxilar, y ambos procesos se fusionan.
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Aspecto de ia cara vista de frente
{embribn de 5 semanas)

Aspecto de la cara vista de frente
{embribn de b semanas)

Vista frontal del embrién durante la quinta y la sexta semana observandose la situacion de los
procesos mandibular, maxilar, nasales, frontal, la boca y la formacion de los ojos.
(www.sonrisa.org.ve)

En consecuencia el labio superior es formado por los dos procesos nasales
internos y los dos procesos maxilares, los procesos nasales externos no

participan de la formacion del labio superior pero si de las alas de la nariz.

21
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Aspecto frontal de la cara vista de frente
{embridn de 7 semanas)

g

- >,

Aspecto frontal de la cara vista de frente
{embribn de 10 semanas)

Vistas frontales de la cara durante la septima y la decima semana observandose la fusion de
los procesos maxilar con los nasales medios. A estos dos periodos se le denominan embrién
de raton. (www.sonrisa.org.ve)

En un comienzo se pens6 que los procesos maxilares se fusionaban por un
corto trecho con los procesos mandibulares para formar los carrillos. Sin
embargo, el estudio cuidadoso de las relaciones de los diversos componentes
de la cavidad bucal demostré que la anchura de la boca no esta determinada
por la fusién de los procesos maxilares y mandibulares y que los carrillos se

desarrollan por cambios de posicion de la lengua, el suelo de la boca y el
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ensanchamiento del maxilar inferior. Algo mas complicada es la manera en que
se unen los procesos maxilares con los procesos nasales externos. En un
principio estas estructuras estan separadas por un surco profundo, el surco
nasolagrimal. El ectodermo del suelo de este surco forma un cordon epitelial
macizo, el cual se desprende del ectodermo suprayacente. Después de
canalizarse este cordon forma el conducto nasolagrimal: su extremo superior
se ensancha y forma el saco lagrimal. Después del desprendimiento del cordén
los procesos maxilares y nasal externo se unen y en estas circunstancias el
conducto nasolagrimal va desde el angulo interno del ojo hasta el meato

inferior de la cavidad nasal. (Stoll, 2000)

Segmento intermaxilar

Como resultado del crecimiento medial de los procesos maxilares, los dos
procesos nasales internos se fusionan no solamente en la superficie, sino
también a nivel mas profundo. Las estructuras formadas por la fusion de estos

procesos reciben, en conjunto, el nombre de segmento intermaxilar.

Comprende lo siguiente: 1) un componente labial, que forma el surco subnasal
en la linea media del labio superior: 2) un componente maxilar superior, que

lleva los cuatro incisivos y 3) un componente palatino que forma el paladar

23



primario triangular. Una pequenia porcion de la parte media externa de la nariz
probablemente también deriva del segmento intermaxilar. En direccion craneal
el segmento intermaxilar se continua con la porcion rostral del tabique nasal,

que es formado por la prominencia frontal. (Mitchel, 2002)

Paladar secundario

Mientras que el paladar primario deriva del segmento intermaxilar, la porcion
principal del paladar definitivo es formada por evaginaciones laminares de los
procesos maxilares. Estas elevaciones, llamadas prolongaciones o crestas
palatinas, aparecen en la sexta semana de desarrollo y descienden
oblicuamente a ambos lados de la lengua. Sin embargo, en la séptima semana
las crestas palatinas ascienden hasta alcanzar una posicion horizontal por

arriba de la lengua y se fusionan entre si, formando el paladar secundario.

(Abranovich, 1997)
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Corte frontal {A) y vista ventral {B) de un embrion
de siete semanas y media

Vista frontal y ventral de un embrién de siete y diez semanas durante la formacién del paladar
secundario. (www.sonrisa.org.ve)

Corte fromtal {A) y vista ventral (B) de un embrion
de diez semanas

Vista frontal y ventral de un embrién de siete y diez semanas durante la formacion del paladar
secundario. (Www.sonrisa.org.ve)

Hacia adelante, las crestas se fusionan con el paladar primario triangular, y el
agujero incisivo puede considerarse la sefial de la linea media entre los
patadares primario y secundario. Al mismo tiempo que se fusionan las crestas
palatinas, el tabique nasal crece hacia abajo y va a unirse con la superficie

cefdfica del paladar neoformado. (Abranovich, 1997)
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Clasificacion y patogénesis

Pueden considerarse mayores 0 menores, externas o internas, simples o

multiples, microscopicas 0 microscopicas, hereditarias 0 no hereditarias.

Smith propuso en 1979, un nuevo sistema de nomenclatura y clasificacion para
los problemas de la morfogenesis. Considero tres grandes categorias que

pueden interrelacionarse. (Abranovich — 1997).

a. Malformacion. Se considera malformacion a la existencia de una alteracion
del tejido afectado. Es comun la asociacion de dos o mas alteraciones
estructurales vecinas o distantes. En la mayoria de casos la alteracion primaria
desencadena una serie de fendmenos en cascada, que altera la formacion de

otra area. (Mitchell — 2002).

Las malformaciones ocurren durante el periodo embrionario, cuando se lleva a
cabo la morfogénesis, a la cual la morbimortalidad es mayor que durante el
periodo fetal, cuando [a organogénesis ya termino, por lo que ocasiona
defectos regionales de estructuras anatomicas, previamente normales. (Jimeno

- 2001)
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b. Deformacion. Es deformacion toda alteracion en la forma o posicion de un
organo causada por fuerzas externas, siendo el tejido afectado intrinsecamente
normal, esto sucede en las mal posiciones de [os miembros o en [a asimetria
craneofaciales secundarias, a la presion ejercida por masas intrauterinos

(miomas), por embarazo gemelar es por cualquier tipo de constriccion pélvica.

(Abranovich, 1997)

Las deformaciones tienden a corregirse espontaneamente, al mediante la
aplicacion de fuerzas externas dirigidas en sentido contrario a las que
provocaron mediante el uso de aparatos de traccion. (Jimeno — 2001)

c. Disrupcion. Es la falta de continuidad anatomica de uno o varios tejidos

especificos, independientemente de la causa que [o origino.

Puede considerarse disrupcion en el labio hendido comun, en cuyo caso la
ruptura de la doble capa de ectodermo-endodermo es secundaria a la
deficiencia primaria del mesenguima, o de las celulas de la cresta neural. el
paladar hendido es otro ejemplo de disrupcion por falla en la fusion de las

conchas palatinos. (Jimeno — 2001).
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Labio y paladar hendido

El agujero incisivo se considera la linea divisoria entre las deformaciones
anteriores y posteriores del paladar. Las anteriores al agujero incisivo
comprenden el labio leporino lateral, maxilar superior hendido y hendidura

entre los paladares primario y secundario.

Los defectos situados por detras del agujero incisivo dependen de la falta de
fusion de las crestas palatina y comprenden paladar hendido (secundario) y

uvula hendida.

La tercera categoria se forma con una combinacion de hendiduras tanto
anteriores como posteriores al agujero incisivo. Dado que las crestas palatinas
se fusionan aproximadamente una semana despues de haberse formado por
completo el labio superior y dado que los mecanismos de cierre del labio y del
paladar secundario difieren completamente, las hendiduras anterior y posterior

deben considerarse entidades diferentes.
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Las hendiduras anteriores varian en gravedad desde los defectos apenas
visibles en el borde mucocutaneo del [abio hasta hendiduras que se prolongan

hasta la nariz. (Cobo, 2001)

En casos mas graves la hendidura llega mas profundamente y abarca el
maxilar superior, que queda separado entre el incisivo lateral y el canino. A
menudo las hendiduras de este tipo se extienden hasta el agujero incisivo.

(Cobo, 2001)

De manera analoga puede variar la gravedad de las hendiduras posteriores,
desde aquellas que afectan a todo el paladar secundario hasta hendiduras que

se circunscriben a la uvula. (Cobo, 2001)

Labio hendido mediano

El labio hendido mediano, anomalia poco frecuente, es causado por la fusion
incompleta de los dos procesos nasales internos en la linea media. Esta
anomalia va acompanada generalmente por un surco profundo entre los lados

derecho e izquierdo de la nariz. (Rose, 2001)
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Hendidura faciai oblicua

La falta de fusion del proceso maxilar con el proceso nasal externo
correspondiente, origina una hendidura facial oblicua. Cuando asi ocurre, el

conducto nasolagrimal suele quedar abierto. (Rose,2001)

Existen dos teorias que tratan de explicar la formacion de las hendiduras
faciales.

La teoria clasica descrita por Dursey quien dice que la fusion de los elementos
ectodérmicos y mesodérmicos sellan los procesos faciales. En esta teoria el
fracaso de la migracion de los procesos nasomedial es responsable del
desarrolio de la fisura labial. (Sandoval —2001)

La teoria de la penetracion mesodérmica descrita por Pohlmann se basa en la
creencia de que existe una falta de refuerzo mesodermico entre la fusion de los
procesos faciales produciendo asi las fisuras de la cara. (Sandoval — 2001)
Cualquier factor que altere la proliferacion y la diferenciacion de estas celulas
neuroectodermicas de la cresta neural o del mesenquima sera capaz de causar
una hendidura facial. La hendidura labial resulta de un error en la union de los
procesos nasomedial y nasolateral. El paladar hendido asociado es secundario
a la alteracion del desarrollo del labio. (Sandoval — 2001)

Otras posibles causas:



Obstruccion lingual: donde el cierre palatino es impedido por la lengua, que a
su vez, se encuentra obstaculizado por el proceso mediano o prolabio y es
producido por el exceso de crecimiento compensatorio de la hendidura labial.
Por tal motivo el paladar hendido ocurre mas frecuentemente en casos de

hendidura labial bilateral que cuando es unilateral. (Sandoval —2001)

Anormalidad estructural.

Reduceitn del tamano del tejido.

Mala oportunidad.

Crecimiento desproporcionado de la cabeza.

Etiologia y Etiopatogenia.

Las malformaciones congeénitas labio palatales se situan entre el tercer y cuarto
defecto congenito mas frecuente. En la raza blanca se presenta con mayor
frecuencia que en la poblacion negra. (Dolovich, 2000)

Hay evidencia de que dos factores forman parte de esta anomalia , son los
factores geneticos y ambientales. Se cree que la predisposicion hereditaria
junto a factores ambientales pueden precipitar el desarrollo de esta anomalia.
Mas o0 menos un 30% de los casos se debe a factores hereditarios. (Dolovich,

2000)

Las causas de las malformaciones congénitas son muy diversas y variables

pueden reunirse en dos grandes grupos:

-
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a. Causas genéticas. Se acepta, en general, que el factor etiologico principal
del labio leporino y el paladar hendido es de caracter genético, aunque en

algunos casos se ha sugerido una causa genetica y ambiental mixta.

El labio leporino (con una frecuencia aproximada de uno cada 1.000
nacimientos), se observa mas en varones que en mujeres; su frecuencia es
algo mayor segun aumenta la edad de la madre y varia en distintos grupos de

poblacion.

Si los padres son normales y han tenido un hijo con labio leporino, la
probabilidad de que el nifio siguiente presente este defecto es del 4%. Si estan
afectados dos hermanos el riesgo para el tercero aumenta al 9%. Sin embargo,
cuando uno de los padres presenta labio leporino y este defecto aparece en un

hijo, la probabilidad de que el siguiente resulte afectado se eleva al 17%.

La frecuencia de paladar hendido es mucho menor que la del labio leporino (1
cada 2.500 nacimientos); es mas frecuente en mujeres que en varones y no

guarda relacion con la edad materna. Si los padres son normales y tienen un



hijo con paladar hendido, la probabilidad de que el siguiente presente la
anomalia es del 2%, aproximadamente. Sin embargo, si un familiar o uno de
los padres y un hijo presentan paladar hendido, la probabilidad aumenta al 7 y

al 15%, respectivamente.

En un estudio reciente se comprobo que en la mujer las crestas palatinas se
fusionan aproximadamente una semana mas tarde que en el varon. Esto
explicaria por que se observa con mayor frecuencia en mujeres que en

varones el paladar hendido aislado.

Pueden considerarse siete categorias etiologicas:

Herencia Monogenica. Se considera herencia Monogenica a la producida
por cambios 0 mutacion de un gen dominante, 0 en ambos alelos resecivos y
gue siguen los patrones basicos de las leyes mendelianas, dichos genes
pueden estar situados en cualquiera de los autosomas, 0 bien en los
cromosomas sexuales, asi es posible observar los siguientes patrones de

transmision. (Abranovich — 1997)

Herencia autosomica dominante. Se trata de genes raros, casi siempre en
estado heterocigoto, la doble dosis de estos genes (homocigoto dominante), es

con frecuencia letal. El individuo afectado trasmite el padecimiento al 50% de
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sus descendientes y afecta por igual a hombres y mujeres, no salta
generaciones. La edad paterna avanzada favorece la aparicion de mutaciones
dominante en el ser humano. Puede afectar un area especifica, o al ejercer su
efecto primario, el gen mutante puede afectar una region mayor o producir

efectos secundarios en areas vecinas. (Abranovich — 1997)

Herencia autosomica reseciva. Es mas rara que la dominante, los genes
recesivos anormales son mas frecuentes que los dominantes. Esta herencia
salta generaciones la consanguinidad y la endogamia aumenta la frecuencia de
setos padecimientos. Al igual que los dominantes, puede afectar un area, todo
un tejido, o una estructura embriolégica primaria, asi mismo, puede existir

defectos secundarios en areas vecinas o multiples. (Abranovich — 1997)

Herencia recesiva ligada al cromosoma X. Los genes ligados al cromosoma
X, en su mayoria resecivos, al no tener en el hombre su alelo correspondiente,
el cromosoma Y es diferente en el tamano, morfologia y contenido genético, se
comporta como dominantes, por otra parte, la presencia del mismo gen en la
mujer es contrarrestado por su alelo dominante en el cromosoma X homologo
convirtiéndose en heterocigoto portadora o trasmisora, solo cuando ocurre el
gen resecivo anormal en ambos cromosomas X tendra expresion fenotipica y

sera genéticamente homocigoto. Mas frecuente en hombres que en mujeres,



no existe trasmision de hombre a hombre (padre e hijo), sino a través de una
serie de mujeres portadoras. (Abranovich — 1997)

Herencia dominante ligada al cromosoma X. Es mas rara que la reseciva y
tanto el hombre como la mujer estan afectados, aunque la mujer en menor
grado, por la inactivacion de una de los cromosomas X. La proporcion de hijos
afectados varias segun sea el padre o la madre quien posea el gen anormal,
mientras que, las mujeres afectadas los trasmiten a la mitad de sus hijos de

uno y otro sexo. (Abranovich — 1997)

Se ha considerado que aproximadamente el 10% del total de Ias
malformaciones congenitas estan asociadas a mutaciones monogenicas.

(Abranovich — 1997)

Herencia poligénica o Multifactorial. La mayoria de las
malformaciones congénitas comunes se consideran de etiologia multifactorial.
Estas representan el resultado de interacciones complejas entre un
numero variable de genes “menores” y factores ambientales, por lo
general desconocidos. Dichos genes, cuya accion y numero son dificilmente
identificables, se denomina en términos generales “predisposicion

genetica”  (poligenia).
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Los criterios para interpretar este tipo de herencia son:

La malformacion es mas frecuente entre los parientes de los sujetos afectados.
Existe una gama casi continua de variabilidad clinica en la mayoria de estas

malformaciones.

El riesgo de recurrencia difiere de una familia a otra; es mas elevado cuando
es mas grave la malformacion y aumenta conforme aumenta el numero de

sujetos afectados en la familia.

El matrimonia entre sujetos emparentados aumenta la posibilidad de que los
hijos reciban un mayor numero de genes anormales comunes a ambos
progenitores, que al sumarse manifiestan clinicamente una malformacion

En ocasiones existe cierta predisposicion en cuanto al sexo ya que en algunos
casos estan mas frecuentemente afectados los barones (p. Ej. En el labio y
paladar hendido); mientras que para otras malformaciones estan las mujeres
(p. Ej. En el paladar hendido). En general el sexo afectado con mayor

frecuencia es el que tiene mayor riesgo de transmision.

En cuanto a la frecuencia de observacién de determinada malformacion, es
posible detectar cierta variacion estacional, directamente relacionado con los

factores ambientales. (Abranovich — 1997)



Aberraciones cromosomicas. La especie humana se caracteriza por los 23
pares de cromosomas. Sin embargo, en cada generacion pueden ocurrir
accidentes que modifican el numero de morfologia a uno o varios cromosomas.

(Abranovich — 1997)

Las aberraciones se deben a la no disyuncion que puede ocurrir en la primera
0 segunda division miotica de la ovogenesis o0 de la espermatogenesis,
produciendo gametos desbalanceados, con 22 0 24 cromosomas en vez de los
23 caracteristicos. Es conocido que la edad materna avanzada aumenta la
frecuencia con que se presentan estas alteraciones. Agentes externos capaces
de producir roturas cromosomicas en las celulas germinales (p. Ej., rayos X)
aumentando también la frecuencia de malformaciones congénitas, alterando la

morfologia de los cromosomas. (Abranovich — 1997)

La mayoria de las aberraciones cromosomicas afectan en forma global el
crecimiento prenatal, tanto corporal como cerebral, pero ademas, el efecto del
crecimiento desigual causa malformaciones en diversos organos y sistemas.

(Abranovich — 1997)



b. Causas ambientales. Los factores ambientales son capaces de alterar el
desarrollo embrionario produciendo alteraciones y se les llama teratogenos. En
los ultimos tiempos se ha comprobado que la administracion de drogas
anticonvulsivantes durante el embarazo aumenta el riesgo de paladar hendido.
En un estudio retrospectivo en 427 embarazos en 186 mujeres que sufrian
epilepsia, la frecuencia de malformaciones cardiacas, hendiduras faciales y

microcefalia fue el doble de la esperada. (Lorente,2001)

En un estudio analogo realizado en Holanda, las hendiduras faciales eran 29
veces mas frecuentes que en una poblacidon testigo. Se acepta, en la
actualidad, que cuando se administra fenobarbital y difenithidantoina a mujeres
epilepticas durante el embarazo, aumenta la frecuencia de labio leporino y
paladar hendido en dos o tres veces en comparacion con una poblacion de

control. Entre ellas podemos encontrar cuatro tipos:

Fisicos. Entre los mas conocidos que causan danos al embrion estan las
radiaciones ionizantes. Su nocividad depende del tipo y la intensidad de la
radiacion y el estadio de desarrollo en la que se produce esta radiacion. Se
sabe que los rayos X al alcanzar las células germinales son capaces de

producir mutaciones, favorecer la no disyuncion y producir roturas
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cromosomicas. Cuando la radiacion se produce en estados tempranos de la
diferenciacion, sobreviene el aborto. En estadios posteriores el organo mas

sensible a rayos X es el SNC. (Lorente, 2001)

Quimicos. Uno de los mas frecuentes es la ingestion materna da alcohol
durante el embarazo, que produce un sindrome malformativa llamado
embriopatia alcoholica (Sindrome del feto alcoholico), esta se manifiesta por
retraso del desarrollo fisico y mental, facias peculiar y paladar hendido entre
otras. (Lorente, 2001). Otro agente quimico son los medicamentos utilizados en
la gestacion sin indicaciones. El efecto de una sustancia sobre el embridn
depende la etapa de embriogenesis en que se administre y la duracién a la
exposicion, ya que existen periodos refractarios y sensibles, durante los cuales
las diferentes estructuras embrionarias seran susceptibles o no de ser
alteradas en su formacion. Entre los medicamento que se ha demostrado
accion  teratogenica se  incluyen: analgesicos, anticoagulantes,
anticonvulcionantes, antituberculosos, hormonas. Hipoglucemiantes,
quimioterapeuticos, sedantes, quininas y otros abortivos. Todos los
medicamentos pueden ser teratogenicos por o tanto deben administrarse con
indicaciones. La gran sensibilidad del embrion a estos farmacos se deben a la
inmadurez funcional de los sistemas enzimaticos hepaticos implicados en los
mecanismos de desintoxicacion asi como a la debil capacidad excretora del

rinon. Por ejemplo, se puede producir paladar hendido por medicamentos
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como la cortisona, al intervenir esta en la proteina contractil que permite la
migracion de conchas palatinas, o por diversos farmacos del SNC que

disminuye la movilidad lingual. (Dolovich — 2000).

Entre ellos podemos encontrar quimicos tales como (talidonina,
corticosteroides, hipervitaminosis A, analgesicos, antibacterianos,
anticonvuicionantes, antituberculosos, hormonas, hipoglucemiantes, sedantes,
quinina, etc.).Emocionales (estrés) Infecciones (rubéola, citomegalovirus,

parotiditis, sarampion, varicela, hepatitis, sifilis y toxoplasmosis).

Etiopatogenia.

a. Labio fisurado. EIl labio fisurado con paladar hendido o sin el es la
Malformacion relativamente comun. Se halla afectado mas los hombres que las
mujeres y la hendidura puede ser completa o incompleta; cuando solo se
afecta un lado del labio, es mas frecuente en el izquierdo. No se ha encontrado
ninguna relacion significativa entre la malformacion y la edad de la madre. La
fase critica de la formacion completa del labio parte del periodo en el que el
proceso lateral nasal y nasal medio se mueven uno contra el otro y se unen.
Cuando la configuracion anatomica del proceso nasal medio se yuxtapone con
los procesos laterales de forma angular n vez de lineal, es decir caras en punta

en lugar de planas, la predisposicion del labio fisurado es mayor.
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La fusion del labio se reduce materiaimente en tamario, con hendiduras parcial,
0 es tan pequena que los procesos se separan otra vez bajo la influencia del
crecimiento, se formaria una hendidura completa que puede extenderse a la

nariz y los alveolos. (Cabete, 2000)

El proceso nasal medio liberado de su soporte lateral, crece a un ritmo que
aumenta la separacion de las partes. Esto se hace particularmente evidente en
el caso del labio fisurado bilateral, donde el segmento premaxila sobre sale a
una distancia mas alla de las margenes laterales. Cuando se ha comprendido
que el labio y el paladar primario se forma por una serie de movimientos
morfogenicos y fendmenos celulares concurrentes  estrechamente
independientes del tiempo y espacio, no es dificil entender la naturaleza limite

del caso del labio fisurado. (Cabete, 2000)

Al comienzo del cierre de las porciones palatinas, la lengua no se mueve hacia
delante entre los labios, como ocurre en el caso general. En su lugar la lengua
permanece presionada contra el proceso medio y se arquea hacia arriba
entrando en la cavidad nasal, entre las porciones palatinos. (Cabete, 2000)

Asi se impide el movimiento de una de las dos porciones hacia la linea
media; por lo cual es frecuente que el labio fisurado vaya acompanado de
paladar hendido ya que el movimiento de las  porciones que para pasar de la

posicion vertical a la horizontal, es  retrasada por la intervencion de la lengua.
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Si finaimente alcanza la posicion horizontal, no es probable que llegue a
encontrarse uno con otro, o con el tabique nasal, de manera que no tiene

lugar la fusion. (Cabete, 2000)

Es probable que el labio superior resulte de una persistencia del aparejado
primario de los procesos nasales medios que no han formado un solo proceso
globular; la detencion del desarrollo puede ser la causa de este fallo en la

fusion. (Cabete ,2000)

En el labio inferior se deriva la hendidura probablemente de no haberse unido
los procesos mandibulares en [a linea media, fase que ocurre
aproximadamente a las seis semanas en el embrion normal. (Young, 2001)

Las fisuras labiales oblicuas son las menos frecuentes; la linea de ellas se
extiende desde el labio superior a traves o cerca de la ala de la nariz, hasta el
borde inferior del ojo. (Young, 2001) Aungue, se ha discutido el labio fisurado,
con paladar hendido o sin el, con un problema evolutivo Unico , no siempre es
asi, se ha demostrado que las hendiduras faciales estan asociadas con otras
malformaciones por o menos en un 8%. (Young, 2001). El cierre del paladar
que se produce al final del primer trimestre es probable que sea influido por un
procesos dismorfogenicos de larga duracion, que haya dejado su marca en

otras partes.
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b. Paladar hendido. Las hendiduras del paladar posterior pueden clasificarse
en dos grupos principales. En uno se hallan las unilaterales o bilaterales , que
acompanan al labio fisurado , en el segundo estan las hendiduras solitarias del

paladar secundario.

Es facil distinguir clinicamente estos dos grupos. Las diferencias en incidencia
de disposicion de sexo y frecuencia de anomalias asociadas apoyan esta
division en labio y paladar hendido. La fusion normal del paladar implica una
interaccion sincronizada entre el crecimiento y la convergencia de los
procesos palatinos, la retirada de la lengua y la actividad muscuiar, el
crecimiento mandibular, los cambio en la base y unién craneal, y los

progresivos incrementos de la anchura de la cabeza en evolucion.

Puede facilmente postularse que cualquier interferencia significativa con estas
precisas interacciones es capaz de conducir a una fusion incompleta de los

procesos palatinos, tanto entre si como en el septo nasal.

Ademas, los cambios que afecta a la fusion y ala subsiguiente rotura de la
union epitelial pueden inducir la malformacion. Las porciones que se estan
aproximando pueden llegar a unirse y mas tarde separarse, bien por presiones
mecanicas anormales 0 por traccion del crecimiento, si el puente mesodérmico

esta incompleto.



Tales fenémenos. Pueden conducir a una fistula palatina, hendidura en las
submucosas 0 incluso rotura incompleta del paladar. Se puede decir por
consiguiente en hipotesis, que el paladar hendido puede derivarse de una o

mas de las siguientes causas:

Interferencia con las fuerzas que elevan las porciones palatinas de la posicion

vertical a la horizontal.

Porciones palatinas excesivamente pequefias, demasiada distancia entre elias

0 ambas cosas.

Obstruccion de la lengua, impidiendo el contacto.
Fallo en la funcion epitelial, rotura o ambos.
Fallo en la penetracion mesodérmica.

Rotura post-fusion. (Cobo 2001)

La funcion que desempena la lengua en el cierre del paladar es una materia
todavia en debate. Una obstruccién completa de la lengua durante cierto
tiempo puede producir un 100% de paladares hendidos, acompanado de una
alta porcion de defectos del tipo de sindrome de Pierre Robin, cuando son

inducidos por amino sintesis. (Stoll, 2000)
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El paladar submucoso hendido, junto con la Uvula analogamente afectada, es
probable que constituyan una micro forma de la posterior malformacion del
paladar. La ausencia de reforzamiento 6seo a través de la linea media de la
boveda combinado con una deficiente fuerza dsea inductiva en la linea media
del paladar, contribuyen al fallo del mesenquima velar en su funcion de fusion y

elongacion.

Asi, la uvula hendida, sola o en combinacion con el paladar submucoso
tambien hendido, puede proceder de las perturbaciones en los procesos de
osificacion y fusion que tiene lugar entre la séptima y decima semana del

desarrolio humano. (Stoll, 2000)

Epidemiologia

Las fisuras faciales son el tercer defecto congenito mas frecuente de los
nacidos vivos en los Estados Unidos, (Wysznski D. 1997), en Chile éstas se
presentan con una alta incidencia y la tasa de fisuras labio palatinas se registra
como la tercera en frecuencia. (Suazo 1999). En Colombia, segun un estudio
prospectivo realizado en le Hospital Universitario del Valle (H.U.V) de la ciudad
de Cali, estas anomalias ocupan el septimo lugar entre las malformaciones

congenitas. (Isaza 1989)
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Existe heterogeneidad racial con respecto al labio y paladar hendido. Segun
Burdi y Habid:

La poblacion asidtica tiene una incidencia de labio y paladar hendido de
2.1:1000 nacidos vivos.

En la poblacion blanca la incidencia es de 1:1000 nacidos vivos.

En la poblacion blanca americana es de 0.41:1000 nacidos vivos. (Varela —

2001)

Esta heterogeneidad no es similar al presentarse paladar hendido aislado

donde la incidencia es de 0.5:1000 nacidos vivos en todas las razas.

Es dificil determinar la distribucion de los tipos de fisura, segun Frasser y
Calnan, el labio fisurado solo reporta un21%, el labio hendido con paladar
hendido un 46% y paladar fisurado solo un 36%. Wilson reporta la proporcion
entra labio fisurado unilateral izquierdo con labio fisurado unilateral derecho y
el labio fisurado bilateral la cual es 6:3:1. las fisuras del lado izquierdo son mas
comunes en hombres. Se hallo uvula bifida en el 2% de la poblacion y es el
tipo mas frecuente de fisuras palatinas unilateral izquierda, también se han
encontrado asociados a otras anomalias en el 29% de la poblacion incluyendo
en malformaciones del SNC, deformidades de pie y anomalias cardiacas.

(Varela —2001)
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La incidencia en el mundo de hendiduras faciales es alrededor de 1 por cada
1000 nacidos vivos, en caucasicos es de 1 por cada 1000 en raza blanca de
0.41 por cada 1000 y en orientales 2.1 por 1000 nacidos vivos, en algunos
territorios de filipinas casi uno de 200 niflos nacen con hendiduras faciales,
siendo la deformidad mas frecuente entre las hendiduras la uvula bifida la cual
puede estar relacionada con paladar hendido submucoso, dehiscensia de los
musculos palatinos elevadores, insuficiencia velo faringea. La segunda
hendidura mas frecuente es la del labio fisurado y paladar hendido del lado
izquierdo; ocurre también hendidura aisladas del paladar blando y parte del

paladar duro n un 50%.

Los caso reportados segun Young, J, de defectos del labio y paladar hendido
son de uno en mil nifos nacidos vivos. (Young, J. O'Riorda, N, 2001.) y los
reportados en Brasil por el hospital Porto Alegre son de 0.88 en mil nacidos

vivos (Loffredo, L. C.M 2001.)

Se encontré una prevalecia tanto de labio como de paladar figurado de 0.2%

en el total de las personas examinadas.

En los nifos de 5, 6, 7 y 12 afos las prevalecias con menores a 0.1%

proporcion gue se aumenta hasta alcanzar el 0.2% en las personas mayores
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de 15 anos. El porcentaje es mayor en los hombres (0.6%) que en las mujeres

(0.2% y 0.1% respectivamente).

En las regiones de Santafe de Bogota y Central se encuentra el mayor numero
de personas con labio leporino (0.4%) y fisura del paladar (0.7%). Alrededor de
la mitad de la poblacion no presenta correccion de fisura del paladar,
principalmente entre los afiliados al regimen contributivo y subsidiado.

(Ministerio de salud — 1998).

Clasificacion de las fisuras labioalveolopalatinas

La variada morfologia a que pueden dar lugar las labioalveolopalatinas, por
implicar la deformidad de cuatro estructuras diferentes, el labio el proceso
alveolar, el paladar duro y el paladar blando, unido a la posibilidad de que la
alteracion es unilateral o bilateral, a sido siempre un desafio para que se

adoptara universalmente una clasificacion unica.

En 1922 Davis y Ritchie publicaron la primera clasificacion basada en hechos
anatémicos, comprendidos en tres grupos fundamentales:

GRUPO 1: fisuras labiales derechas e izquierdas.

GRUPO 2: fisuras de paladar duro y blando

GRUPO 3: fisuras labioalveolopalatinas derecha e izquierda.
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El problema mayor de esta clasificacion radica en su poca precision y al no
tener un lugar exacto las fisuras labio alveolares sin la afectacion del paladar.
En 1931, Victor Veau en su libreto sobre fisuras palatinas emplea una simple
clasificacion:

NUMERO 1:fisuras de paladar blando.

NUMERO 2: fisuras de paladar blando y duro.

NUMERO 3: fisuras de paladar blando, paladar duro y proceso alveolar.
NUMERO 4: fisuras de paladar blando, paladar duro y proceso alveolar

bilaterales.

Como puede facilmente verse, esta clasificacion resulta insuficiente, pues,
aparte de dejar sin clasificacion algunas de las fisuras labiales, tampoco tiene

en cuenta la diversidad, de tipos de fisura del paladar mismo.

La clasificacion de Hanans y Cols, esta basada sobre datos anatomicos, que
unen a los tres grupos habituales y un cuarto grupo para las fisuras poco
frecuentes, como son las fisuras oblicuas y otros defectos como las fistulas del
labio inferior.

GRUPO 1: fisuras prepalatales que comprenden tanto las fisuras solo del labio,
la division del labio y el proceso alveolar.

GRUPO 2: fisuras palatinas uronoestafilosquisis.

GRUPO 3: fisura prepalatinas y las palatinas.
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Sobre bases embriolégicas se asientan dos clasificaciones fundamentales la
de Fogh Anderssen y Kernahan y Stark.

La clasificacién de Fogh Anderssen propone cuatro grupos:

GRUPO 1: fisuras labiales alveolares unilaterales o bilaterales,
correspondientes a las fisuras del paladar primario.

GRUPO 2: fisuras labiales alveolares y palatinas, tanto unilaterales como
bilaterales, comprende por tanto, las fisuras del paladar primario y .secundario.
GRUPO 3: comprende unicamente las fisuras palatinas tanto del paladar
blando como del duro, y son por tanto fisuras del paladar secundario.

GRUPO 4: recoge las fisuras poco frecuentes incluyendo:

SUBGRUPO 1: las fisuras medias del labio superior con hipo placia del maxilar
o sin ellas.

SUBGRUPO 2: estan las fisuras oblicuas, es decir, las oroorbitarias.
SUBGRUPO 3: las fisuras transversales es decir, las oro auriculares.
SUBGRUPO 4: fisuras del labio inferior y nariz y otras muy poco frecuentes.

La clasificacion de Kernahan y Stark consta de 12 grupos:
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A. Fisura Labial, B Fisura Labio Alveolar, C Fisuras Labiales y alveolares laterales, D Fisura
incompleta del paladar secundario, E Fisura completa del paladar, F Fisura labioalveolar con
palatoquisis, G Fisura Labioalveolopalatina bilateral, H Fisuras labiales y paladar blando.

HUIPP: Hendidura unilateral incompleta de paladar primario.
HUCPP: Hendidura unilateral completa de paladar primario.
HBIPP: Hendidura bilateral incompleta del paladar primario.
HBCPP: Hendidura bilateral completa de paladar primario.
HUIPS: Hendidura unilateral incompleta del paladar secundario.

HUCPS: Hendidura unilateral completa del paladar secundario.
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HBIPS: Hendidura bilateral incompleta del paladar secundario.

HBCPS: Hendidura bilateral completa del paladar secundario.

HUIPP Y 8: Hendidura unilateral incompleta del paladar primario y secundario.
HUCPP Y S: Hendidura unilateral completa de paladar primario y secundario.
HBIPP Y S: Hendidura bilateral incompleta de paladar primario y secundario.
HBCPP Y S: Hendidura bilateral completa de paladar primario y secundario.

(Smith 1999).

Las clasificacion de las fisuras se hace de acuerdo a las estructuras
comprometidas: labio, encia, paladar ¢seo, velo. Se define también si es
unilateral completa (3/3), incompleta (2/3, 1/3) o micro forma (forma frustra o
cicatrizal); igual definicion aplica a las bilaterales, las cuales pueden ser
stmeétricas (3/3 a ambos lados) o asimétricas (2/3-3/3). Las fisuras del paladar
pueden ser completas incluyendo el alveolo, del paladar secundario (foramen

incisivo anterior), del velo y submucosas del velo (sin union muscular).

La clasificacion de Kernahan (Fig.1) es la de uso mas difundido en el mundo

por su simplicidad de llenado y lectura. (Smith 1999).
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Figura No 1. Y de Kernahan D-Lado derecho, |:- Lado lzquierdo, 1y 1- Alas nasales 2 y 2- Pisos de fosas
nasales
3y 3- Labios 4 y 4- Alvéolos 5 y 5- Paladar oseo entre alvéolos y agujero palatino anterios. 6 y 7- Paladar
oseo por detras del agujero palatino. 8- Paladar blando.

Oftra clasificacion basada en los principios embriologicos es la de fisuras de
labio, proceso alveolar y paladar.

GRUPO 1: Fisuras de paladar primario:

Labio derecho, labio izquierdo o ambos.

Proceso alveolar derecho, proceso alveolar izquierdo o ambos.

GRUPO 2: Fisuras de paladar primario o secundario.

N
(O8]



Labio derecho, labio izquierdo o0 ambos

Proceso alveolar derecho, proceso alveolar izquierdo 0 ambos.
Paladar duro derecho, paladar duro izquierdo o ambos.
Paladar blando medial.

GRUPO 3: Fisuras del paladar secundario.

Paladar duro derecho, paladar duro izquierdo o0 ambos.
Paladar blando medial.

Segun el CEI 10, el labio y paladar se clasifica de la siguiente forma:

» Q35 Fisura del paladar

« Q35.0 Fisura del paladar duro, bilateral

« Q35.1 Fisura del paladar duro, unilateral

« Q35.2 Fisura del paladar blando, bilateral

« (QQ35.3 Fisura del paladar blando, unilateral

« Q35.4 Fisura del paladar duro y del paladar blando, bilateral
« Q35.5 Fisura del paladar duro y del paladar blando, unilateral
« (Q35.6 Fisura del paladar, linea media

» Q35.7 Fisura de la uvula

« Q35.8 Fisura del paladar bilateral, sin otra especificacion

« Q35.9 Fisura del paladar unilateral, sin otra especificacion

« Q36 Labio leporino

« Q36.0 Labio leporino, bilateral

» Q36.1 Labio leporino, linea media

« Q36.9 Labio leporino, unilateral

« Q37 Fisura del paladar con labio leporino
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e Q37.0 Fisura del paladar duro con labio leporino, bilateral

« Q37.1 Fisura del paladar duro con labio leporino, unilateral

« Q37.2 Fisura del paladar blando con labio leporino, bilateral
« Q37.3 Fisura del paladar blando con labio leporino, unilateral

« Q37.4 Fisura del paladar duro y del paladar blando con labio leporino,
bilateral

« Q37.5 Fisura del paladar duro y del paladar blando con labio leporino,
unilateral

» Q37.8 Fisura del paladar con labio leporino bilateral, sin otra especificacion

« (37.9 Fisura del paladar con labio leporino unilateral, sin otra
especificacion . ( www.OMS.com )

Sindromes asociados a iabio y paladar hendido.

Un sindrome es el conjunto de signos y sintomas que caracterizan una
enfermedad. Para que se denomine sindrome deben estar presente por lo
menos 3 caracteristicas de dicha enfermedad. Las hendiduras de los labios y
el paladar son alteraciones congenitas frecuentes que a menudo producen
deficiencias importantes de lenguaje, masticacion y deglucion. Con frecuencia,
se presenta mayor incidencia de malformaciones congenitas en asociacion, asi

como trastornos de lenguaje secundario o deficiencias auditivas. (Billkay 2000)

Los sindromes mas frecuentes relacionados con labio y paladar hendido son:
Sindrome de Pierre Robin, Sindrome de Crouzon, Sindrome de Goldenhar,
Sindrome de Treacher Collins, Sindrome de Apert, Sindrome de Down,

Sindrome de Towns y Sindrome de Turner. Existen otros Sindromes menos
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frecuentes, Sindrome de Hallerman Streiff, Sindrome de Moebius, Sindrome de
Alegille Westsen, Sindrome de Kopell, Sindrome de E.E.C. entre otros. (Billkay

2000)

Es importante que el profesional de la salud, en su practica diaria, sepa
relacionar ciertas caracteristicas de estos sindromes y diagnosticarlos para un
posterior tratamiento del paciente, pues en la mayoria de los casos se

presentan malformaciones dentales propias de cada sindrome. (Billkay 2000)

Sindrome de Pierre Robin

El sindrome de Pierre Robin corresponde a un grupo de anomalias
caracterizado principalmente por la presencia de una mandibula muy pequena
y una lengua que cae hacia atras y hacia abajo. Este sindrome puede incluir un
paladar alto arqueado o paladar hendido. (Bacher 2005). Se desconocen las
causas especificas de este sindrome, pero podria ser parte de muchos
sindromes genéticos. La mandibula se desarrolla lentamente en los primeros
meses de vida fetal, pero se normaliza después del primer afio. La posicion
posterior de la lengua puede provocar episodios de ahogamiento, dificultades
en la alimentacion y dificultades respiratorias, en especial cuando la persona

esta dormida, ver foto No 1. (Bacher 2005).
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Foto No 2. Caracteristicas clinicas y radiograficas del Sindrome de Pierre

Robins.

Sindrome de Crouzon.

Enfermedad que asocia multiples malformaciones entre las que destaca la
craneosinostos por cierre prematuro de algunas suturas del craneo. Esto
conlleva acortamiento del craneo y abombamiento en su parte anterior. Suelen
tener una forma de la cara muy caracteristica consistente en exoftalmos (ojos
hacia afuera) y alteraciones visuales, hipertelorismo (separaciéon excesiva de
los ojos), etc. En algunos casos asocia retraso mental, cefaleas y, a veces,

convulsiones ver foto No 2. (Hoefkens 2004).

TR
Foto No. 2. Caracteristicas clinicas del Sindrome de Crouzon.
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Sindrome De Goldenhar

O Displasia Oculoauriculovertebral es un cuadro poli formativo relacionado con
defectos del primer y segundo arco branquial las caracteristicas mas comunes
de la enfermedad son quistes dermoides epivulvares, anomalias del pabellon
auricular, conducto auditivo externo, y defectos en la columna vertebral. (13).

(Ver foto No. 3). (Bisdas 2005).

Foto No 3. Caracteristicas clinicas del sindrome de Goldenhar.

Sindrome de Treacher Collins

El Sindrome de Treacher Collins es una condiciéon hereditaria que afecta
principalmente las estructuras de la cabeza y la cara. Los individuos con este

sindrome tienen un rostro con apariencia caracteristica. (Horiuchi 2004).

Las caracteristicas fisicas usualmente incluyen: ojos inclinados hacia abajo;
cortes en el parpado inferior; boca ancha, nariz prominente; mentén pequefio

con un agudo angulo de la mandibula inferior; orejas mal desarrolladas,
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malformadas y/o prominentes; y "patillas" (capas de cabello que se extienden
en frente de las orejas). Generalmente asociado a esta enfermedad, se
encuentra la pérdida de la audiciéon, usualmente conductiva. También pueden
presentarse problemas de respiracion y dificultades en la alimentacion. Otras
caracteristicas menos frecuentes incluyen: labio partido con o sin fisura del
paladar; solamente fisura del paladar; defectos cardiacos; y estrabismo. Los
nifios y los adultos con Sindrome de T.Collins son individuos normales con

anormalidades fisicas en la cara (ver foto No 4). (Houriuchi 2004).

Foto 4. Caracteristicas Clinicas Treacher Collins

Sindrome de Ellis-Van Creveld o Displasia condro-ectodermica.

Se transmite de forma autosémica recesiva.

Se caracteriza por hipocrecimiento a menudo intenso, acortamiento de
miembros mas acentuando en segmentos distales, alopecia, alteraciones de

dientes y ufias y pilidactilia.
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Sindrome Townes-Brocks:

Es una enfermedad heredada de manera autosomica dominante con
penetrancia completa y expresividad variable. Hay cuatro signos principales: 1)
defectos anales, desde una simple anteversion a un ano imperforado con
fistula rectovaginal, 2) malformacion de los pabellones auriculares (protrusion
preauricular, malformacion del hélice, meato externo acustico estenotico); 3)
anomalias de los dedos (pulgar trifalangico, pulgar bifido, hexadactilia); y 4)
cualquier forma y grado de sordera. Se pueden asociar malformaciones de los
pies, anomalias renales y cardiacas. Es dificil estimar su incidencia dado que
frecuentemente se queda sin diagnosticar. Se han descrito aproximadamente
unos cien casos en la literatura. La enfermedad puede presentar riesgos vitales
solo en los casos con anomalias cardiacas o0 renales severas. Las
malformaciones anales severas pueden causar encopresis postoperatoria en

algunos casos.

Los defectos radiales y auriculares pueden ser corregidos quirdrgicamente. La
sordera debe ser fratada por un equipo multidisciplinario. El gen responsable
es SALL1, localizado en el cromosoma 16 (16g12.1) y que codifica un factor de

trascripcion. (Malhjotra 2004)
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Sindrome de EEC:

Se caracteriza por ectrodactilia, displasia ectodérmica (piel delgada, seca y de
escasa pigmentacion, cabello y cejas ralos, ausencia de pestanas), paladar
hendido y Iabio leporino. En algunos casos se observan anormalidades en las
manos y los pies, alteraciones del desarrollo ungueal, inflamacion de los labios,
denticion anormal, alteraciones oculares, estrabismo y anormalidades del

tracto urinario. (Mastsumoto 2004).

Sindrome de Moebius

El Sindrome de Moebius es extremadamente raro. Dos importantes nervios
craneales, el 6 y 7, no estan totalmente desarrollados, causando paralisis
facial y falta de movimiento en los ojos. Estos nervios controlan tanto el
parpadeo y movimiento lateral de los ojos, como las multiples expresiones de

la cara. (Shashikiran 2004).

1.5 OBJETIVOS:

1.5.1. Objetivo general
Determinar el perfiles epidemiologicos de los pacientes con labio y paladar

hendido atendidos en la E.S.E de segundo nivel fecha.
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1.5.2 Objetivos especificos

Identificar caracteristicas sociodemograficas (genero, edad, departamento,
fecha de ingreso al programa).

Faltan 2 patologia Sindrome asociado

Determinar la frecuencia de pacientes activos dentro del programas Describir
las caracteristicas epidemioldgicas de los pacientes ingresados al programa de

labio y paladar hendido de la E.S.E. de segundo nivel.
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2. ASPECTOS METODOLOGICOS

2.1. TIPO DE ESTUDIO.

Descriptivo transversal

2.2. OBJETO DE ESTUDIO.
Base de datos de pacientes con Labio y paladar hendido atendidos en una

E.S.E de segundo nivel,

2.3. POBLACION DE ESTUDIO.
Pacientes con labio y paladar hendido atendidos los ultimos 20 afios en una

E.S.E. de segundo nivel registrados en una base de datos.

Criterio de inciusion:
Pacientes que presenten los datos completos.

Pacientes que presenten la patologia o el sindrome asociado 0 ambas.

Criterio de exclusion:

Pacientes que no presenten los datos compietos.

Pacientes que no presenten ni la patologia ni el sindrome asociado.
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Pacientes con labio y paladar hendido atendidos los ultimos 20 anos en una

E.S.E. de segundo nivel registrados en una base de datos.

2.4, TABLA DE VARIABLES

VARIABLE Definicion Operacionalizacion Relacion | Instrumento de

variable recoleccion

Categoria de 1 Masculino Base de datos de ninos con labio y
GENE RO clasificacion de los
Lares vivos, 2 Fatttenino Cusitativo paladar hendido atendidos et una
concrataments
emparentados en E.S.E de segundo nivel.
estructura. En
genero se
determina el sexo
de los seres vivos.

FECHA DE Medida de duracion Cuantitativo Base de datos de ninos con labio y
de la vida, lapso de
tiempo trascumido paladar hendido atendidos en una

desde el pacimiento
NACKUENTO O | oo isnte o E.S.E de segundo nivel.

pefiodo que se
estima de la

EDAD existencia de una

peraona

Conjunto de Cualitativo Base de datos de ninos con labio y
MUNICIPIO habitantes de un
tarritorio paladar hendido atendidos 2n una

E.S.E de segundo nivel.

Ciencia studia

PATOLOGIA b A DIAGNOST! _ ‘ .
tejidos y fuidos co Dausencia de diagnostico
corporales para 1PATOLOGIA DE LABIO HENDIDO
diagnosticar, ~ i

o oo L CODIGO  PATOLOGIA
VakrBc i
evolucion. 1Labio hendido unilateral con p veol

2Labio Hendido Bilateral con proceso alveciar

ILabio hendido unilaterat

4Labio Hendido Bilateral

2. PALADAR

CODIGO PATOLOGIA

EPaladar hendido duro unilaterat

BPaladar Hendido blando unilateral
7Paladar Hendido duro bifaterai

APaladar Hendido duro unil | con p veol

SPaladar Hendido completo bilateral
3. LABIO Y PALADAR

CODIGO PATOLOGIA

R 10Labio y Paladar Duro Hendido unilateral
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11Labio y Paladar Blando y Duro unilateral

12Labio y Patadar duro hendido bilateral

13Labic y Paladar durc y biando bitateral

14Labio y Paladar blando unilateral

4. SECUELAS

CODIGO PATOLOGIA

15Secuelas de Labio hendido unilateral

16Secuelas de Labio hendido bilateral

17Secueias de paladar duro uni §

P

1 las de paladar blando unil |

18Secuelas de Paladar duro y blando unilateral
20Setuelas de Paladar duro hendido bilateral
21Secuelas de labio y paladar duro hendido unilateral
22Secuelas de labio y paladar duro hendido bilateral

23Secuelas de Labio y Paladar completo Unilateral

24Secuelas de labio y palad pleto bil )
5. HENDIDURA SUBMICOSA COf
UVULA BIFIDA
CODIGO PATOLOGIA

25Hedidura Submicosa con uvula bifida
6. SIN ESPECIFICAR

26Hendidura unilateral

27Hendid iinteral con p veola
28Hendidura bilateral

28Hendidura bilateral con proceso alveolar
30Labio Hitonico

31Labio y paladar fisurado

328ecuela de labio y paladar fisurado
33Microsomia unilateral

34Microsomia Bilateral

RECeud ilosis de ATM unil N

36Seudoantuilosis de ATM bilateral
37Hendidura de linea media
38Hipoplasia Condilar con rama bilateral mandibular

39Queilorrofia

66




SINDROME

Conjunto de
sintomas

caracteristicos de
ASOCIADD una enfermedad
FSTADO o

persona por

jurisdiceion o
DENTRO DEL m;i;m
PROGRAMA

CODIGO

SINDROME
1Ausencia

2Sindrome De Pierre Robin

3Sindrome de Goldeshar

4Sindrome de Treacher Collins
5Sindrome de Crouzon
60TROS SINDROMES

Cualitativo

Base de datos de ninos con labio y
paladar hendido atendidos en una

E.S.E de S¢gundo nivel

Activo

No Activo

Cualitativo

Base de datos de ninos con labio y
paladar hendido atendidos en una

E.S.E de segundo nivel

2.5. INSTRUMENTOS DE RECOLECCION DE DATOS

ESTAD Agrupa

DIAG

GenEd Anoln DEP O EN cionDia SINDRMUNICNACIM NOS INGRES
Codigo ero ad greso TO

1135

1109

767

982

2

2

2

2

0.0 1995
0.0 1990
0.0 1990
0.0 1991

2.6 PROCEDIMIENTO

7

7

EL g

2 1
2 3
1 3
1 6

15-Jun-
95 4
04-Ene-
90 10
17-Jul-
90 10
06-Mar-
91 26

IPIO IENTO TICOO

07-Jun-95

04-Ene-90

07-Ago-90

06-Mar-91

La investigacion se realizara en cuatro diferentes etapas metodologicas; en la

primera etapa se realizara una busqueda de informacion sobre los conceptos

generales de labio y paladar hendido (tales como: definicion, etiologia,

clasificacion,

epidemiologia,

sindromes asociados,

etc);

dicha exploracion

involucrara la consulta de fuentes bibliograficas (libros, revistas especializadas,
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documentos institucionales) e Internet; la informacion obtenida se seleccionarg,
clasificara y resefara, escogiendo aquella estrictamente pertinente para la
investigacion; a partir de la informacion seleccionada, en una segunda etapa se
obtendra una descripcion de los aspectos mencionados de labio y paladar
hendido, con base a esto se profundizara el marco teodrico para el informe final; en
la tercera etapa se creara y se organizara la base de datos realizando asi un
analisis estadistico para llegar a unos resultados que nos permitan llegar a una
discusion y a conclusiones; en la cuarta y Ultima etapa se realizara la descripcion,
analisis y discusion de los hallazgos encontrado, se elaborara el informe final de la
investigacion y el articulo cientifico correspondiente; durante cada una de las

etapas se ira elaborando informes periddicos de los resultados obtenidos.

2.7. ANALISIS ESTADISTICO

2.7.1. Resuitados:

Se analizé una base de datos de 1.149 pacientes con labio y paladar hendido
correspondiente a pacientes atendidos entre el 16 de noviembre del 1981 hasta el
5 de febrero del 2004 en una E.S.E. de segundo nivel. 56.6%(650) correspondian

al genero masculino y 43.4%(499) al genero femenino.
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La edad vario desde el nacimiento hasta los 20 afos, con una media de 2.7 (IC:

(2.48, 2.9), Grafico No 1.)
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Grafico No 1. Histograma de la edad en afios.

92.8%(1.066) correspondian al departamento de Cundinamarca, 3%(35) a

Boyaca, 1% (12) Tolima, 0.7%(8) Meta (Tabla No 1).
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Tabla No 1. Distribucion Porcentual segun el Departamento

Departamento No %
Cundinamarca 1066 92,8
Boyaca 35 3.0
Tolima 12 1,0
Meta 8 0,7
Huila 7 0,6
Antioquia 4 0.3
San Andres y Providencia 3 0,3
Valle 3 0.3
Cagueta 2 0,2
Magdalena 2 0,2
Narifio 2 0,2
Amazonas 1 0,1
Casanare 1 0,1
Cesar 1 0,1
Norte de Santander 1 0,1
Santander 1 0,1

La mayor cantidad de ingresos se presento en el afio 1998 con un 9.6%(110),

seguido por 1994 con un 8.6% (99) (Grafico No 3.)
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Grafico No 3. Distribucién Porcentual segtn el aiio
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50.2%(577) de los pacientes que ingresaron al programa se encontraban inactivos
a la fecha del cierre de la base de datos, mientras que 49.8%(572) estaban

activos.

71



70.6%(811) de los pacientes presentaron labio y paladar hendido, 14.9%(171)
paladar hendido, 3.1%(36) labio hendido, 2.9%(33) secuelas y 0.2%(2) hendidura
submucosa con uvula bifida; a 5.7%(65) de los pacientes no se les especifico el
diagnostico de acuerdo a la clasificacion de la OMS y 2.7%(31) no registraron la
informacion.

De los 1.118 pacientes que presentaban registro del diagnostico, 94.2%(1.053)
estaban clasificados segun los criterios de la OMS (Grafico No 4, Tabla No 2) y el

restante 5.8%(65) no (Grafico No 5, Tabla Np 3).

Grafico No 4. Distribucion Porcentual de los diagnésticos segun Ia

clasificacion de la OMS.
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OLabio y Paladar Duro Hendido unilateral (613) 8 Labio y Paladar duro hendido bilateral (156)
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Tabla No 2. Distribucion de los Otros Diagnosticos segun la clasificacion de

la OMS
Diagnéstico No %

Paladar Hendido blando unilateral 30 2,8%
Labio y Paladar Blando y Duro unilateral 25| 24%
Labio y Paladar duro y blando bilateral 16 1,5%
Labio Hendido Bilateral 15| 1,4%
Labio hendido unilateral 11 1,0%
Labio hendido unilateral con proceso alveolar 9! 0,9%
Secuelas de paladar duro unilateral 91 0,9%
Secuelas de labio y paladar duro hendido bilateral 9, 0,9%
Secuelas de labio y paladar duro hendido

unilateral 7| 0,7%
Paladar Hendido completo bilateral 6| 06%
Secuelas de Labio hendido unilateral 4 0,4%
Paladar Hendido duro bilateral 3 0,3%
Paladar Hendido duro unilateral con proceso

alveolar 3 0,3%
Labio Hendido Bilateral con proceso alveolar 2| 02%
Secuelas de Paladar duro y blando unilateral 2 0,2%
Hedidura Submicosa con uvula bifida 2, 0,2%
Secuelas de Labio y Paladar completo Unilateral 1 01%
Secuelas de labio y paladar completo bilateral 1 0,1%

TOTAL 155| 14.7%




Grafico No 5. Distribucion Porcentual de los diagnésticos que no se

establecen segun la clasificacion de la OMS

10,8%

10.8%

O Microsomia unilateral (39) con alveolar (7)
OHendidura unilateral (7) DOlabio y paladar fisurado (5)
S 0tras (7)

Tabia No 3. Distribucion de ios Otros Diagnésticos que no se establecen

segun la clasificacion de la OMS

Diagnéstico No | %
Queilorrofia 2 131%
Secuela de labio y paladar fisurado 1 11,5%
Microsomia Bilateral 1 11,5%
Seudoanquilosis de ATM unilateral 1 11,5%
Hendidura de linea media 1 11,5%
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Hipoplasia Condilar con rama bilateral
mandibular 1 11,5%
TOTAL 7 110,8%

95%(1.091) de los pacientes registrados no tenian sindromes, mientras que

5%(58) si presentaba, distribuidos de la siguiente forma:

e 34.5% (20) registraron Sindrome de Pierre Robin

e 12.1% (7) presentaron Sindrome de Goldenhar

e 10.3% (6) registraron Sindrome de Crouzon

* 6.9% (4) presentaron Sindrome de Treacher Collins

e 36.2% (21) registraron Otros sindromes.

Al analizar la clasificacion de las patologias segun la clasificacion de la OMS, de
acuerdo a los sindromes, se encontré6 que 32 pacientes registraban
simultaneamente [os dos tipos de informacion, donde 84.2% (16) de los pacientes
que presentaron el sindrome de Pierre Robin tenian Paladar hendido duro
unilateral, 66.7%(2) de los que presentaron el sindrome de Goldenhar tenian el
Labio y Paladar Duro Hendido unilateral, el Unico caso presentado de Sindrome de
Crouzon reporté Paladar hendido duro unilateral y 42.8%(3) de Otros Sindromes

correspondian también a Paladar hendido duro unilateral (Tabla No 4)
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Tabla No 4. Distribucion porcentual de los sindromes segun el diagnostico

clasificacion OMS.

SINDROME

Pierre
Robin

S.Goldes
Hart

S.Treacher

Collins

S.Crouzon

Otros
Sindromes

Total segun
diagnostico

Labio
Hendido
Bilateral

5.3%
)

Paladar
hendido
duro
unilateral

84.2%
(16)

100% (1)

42.8% (3)

20

Paladar
Hendido
biando
unilateral

5.3%
()

50% (1)

Labio y
Paladar
Duro
Hendido
unilateral

5.3%
1)

66.7% (2)

50% (1)

28.6% (2)

Labio y
Paladar
duro

hendido
bilateral

33.3% (1)

14.3% (1)

Hedidura
Submicosa
£on uvula
bifida

14.3% (1)

Total segun
sindrome

19

7

32

En el analisis porcentual de sindromes podemos encontrar que el 94.42%(1085)

de los pacientes no presentan sindrome asociados a labio y/o paladar hendido. El
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gue mas se presento fue el sindrome Pierre Robin con un 1.65% (19), seguidos
por el Sindrome de Crouzon con un 0.6% (7), Sindrome de Treacher Collins con

un 0.2% (3) El resto de los sindromes asociados presentaron un porcentaje poco

relevante de 0.08%.
| 7
1200 ¢
1000
800
o e EPORCENTAJE
e ETOTAL DE PACIENTES

400 + B

200 + M

2.7.2. DISCUSION

En las fisuras craneofaciales se encuentra las fisuras nasopalatinas y las fisuras
palatinas aisladas. Realizando un analisis de la totalidad de labio y/o paladar
hendido encontradas en los pacientes atendidos en el programa manejado por la

E.S.E. de segundo nivel se puede deducir que, la patologia presenté6 mayor
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incidencia en el género masculino de (56.6%) con una menor variacién frente ai

genero femenino (43.4%).

En cuanto a la distribucion general de la patologia a nivel Nacional podemos
afirmar que en el Departamento de Cundinamarca se encontré mayor incidencia (
92,8%), seguidos por los Departamentos de Boyaca (3.0%) y Tolima (1.0%) ; en
los demas Departamentos de Colombia no hubo una incidencia marcada de la

patologia.

El sindrome asociado no es un factor relevante ya que no siempre se encuentra
relacionado con el labio y/o paladar hendido pero se encontré un bajo indice del

sindrome de Pierre Robin unido a la patologia.

De acuerdo con el analisis estadistico se pudo apreciar que el Labio y Paladar
Hendido se presenté en un 71%, seguido de Paladar Hendido en un 14.9% vy
Hendiduras y Labio Hendido en un 4.4%, también podemos hallar que las
microsomias asociadas a esta patologia se presentd en un 3.4% y las posibles
secuelas que el estas pueden dejar se presentd en un 2.9%, las demas

alteraciones nombradas no tuvieron relevancia.
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La mayor cantidad de ingresos al programa se presentd en el afno de 1998 en un
9.6%, seguido por 1994 con un 8.6%. el 50.2% de los pacientes que ingresaron a
este programa no siguieron el tratamiento o0 se encuentra inactivos a la fecha del
cierre de la base de datos, mientras que un 49.8% estaban activos dentro del

programa.

Conclusiones

Despues de la realizacion de todos los procesos que involucra este trabajo de
investigacion, durante el 16 de noviembre de 1981 hasta el 05 de febrero de 2004
se realizo un programa con 1149 pacientes que presentaban Hendidura , Labio y/o
Paladar Hendido que podian 0 no estar asociados aun sindrome, en una E.S.E. de

segundo nivel de Bogota. Este estudio permite concluir que:

» En esta poblacion podemos afirmar que la diferencia entre género masculino y
genero femenino no fue muy marcada aunque se presentd un pequefio

incremento de estas patologias en el género masculino.
» Se pudo observar que la mayoria de los pacientes que presentaron esta
patologia pertenecian al Departamento de Cundinamarca, no obstante cabe

destacar que el programa fue realizado en la capital de este Departamento.
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La patologia que mas se presento fue la de Labio y Paladar Hendido, seguida
por Hendidura Palatina, y por ultimo Hendiduras y Labio Hendido,

acompanados de secuelas de esta patologia y microsomias.

El sindrome asociado que mas se presento fue el sindrome de Pierre Robin
aungue los sindromes asociados no son una caracteristica tipica del labio y/o

paladar hendido.

Podemos encontrar que dentro de este programa un poco menos de la mitad
de los pacientes que ingresaron se encuentran activos dentro de este, mientras

el otro porcentaje se encuentra inactivo dentro del programa.

Todavia la OMS utiliza términos retrégrados para referirse al labio y/o paladar

hendido, tales como el labio leporino seria aconsejable que ellos actualizaran

su clasificacion.
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