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RESUMEN: Durante la infancia es muy frecuente encontrar alteraciones del
desarrollo que derivan de una deficiente formacidn de las estructuras
anatdmicas durante la embriogénesis; estas pueden encontrarse afectando
diversos lugares y dentro de ellos, la region bucal y maxilofacial. La secuencia
malformativa de Pierre Robin pertenece a ese grupo, ya que esta condicion
produce afecciones adicionales a nivel del paladar y de la mandibula que
ocasionaran en el paciente dificultad para la alimentacidn y respiracion.
Objetivo: actualizar la secuencia de Robin como una enfermedad congénita que
permite al nifio tener una vida corriente. Materiales y Métodos: se emplearon
los métodos de induccion-deduccion y analisis-sintesis y se consultaron 25
referencias bibliograficas. Conclusiones: Es un sindrome raro y dificil de
diagnosticar, pero después de hacerlo el prondstico puede mejorar en las
primeras horas tras el parto, debido a que se tiene en cuenta los riesgos que

existen.

Palabras claves: dificultad respiratoria; paladar hendido; vida normal
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INTRODUCCION

De una simple célula a un bebé en 9 meses; un proceso de desarrollo que
representa una extraordinaria integracion de fendmenos cada vez mas
complejos. El estudio de estos fendmenos recibe el nombre de embriologia y
en este campo se incluye la investigacién de los factores moleculares, celulares

y estructurales que contribuyen a la formacion de un organismo. (1)

De existir trastornos durante el desarrollo embrionario, el parto, o como
consecuencia de un defecto hereditario, se pueden desarrollar las llamadas

enfermedades congénitas que se manifiestan desde el nacimiento. (2)

El significado y el manejo de las malformaciones congénitas, desde épocas
remotas hasta la moderna, reflejan globalmente el estilo de vida y la cultura de
los diferentes pueblos. De acuerdo con estudios etnoldgicos extensos, tribus
primitivas y comunidades de todo el continente dispusieron de los nifos
malformados, inmediatamente después del nacimiento, eliminandolos por

ahogamiento, estrangulacién, sofocacion o enterrados vivos. (2)

Dentro de estas enfermedades se encuentran las malformaciones congénitas son
alteraciones anatdémicas que ocurren en la etapa intrauterina y que pueden ser
alteraciones de o6rganos, extremidades o sistemas, debido a factores
medioambientales, genéticos, deficiencias en la captacién de nutrientes, o bien

consumo de sustancias nocivas. (2)

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) define las malformaciones como
toda anomalia del desarrollo morfoldgico, estructural, funcional o molecular
que esté en un nifio recién nacido (aunque pueda manifestarse mas tarde), sea
externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria o no, Unica o multiple que
resulta de una embriogénesis defectuosa. Un alto porcentaje de los
nacimientos con malformaciones congénitas fallecen al momento de nacer o
durante el primer afio de vida. Aquellos que logran sobrevivir y dependiendo del
tipo de malformaciéon, quedan expuestos a una mala calidad de vida,

tratamientos costosos y/o sometidos a una serie de cirugias correctivas. (3)

Una de las enfermedades congénitas que puede desarrollar un bebé es la
secuencia de Robin que puede producirse de forma independiente o asociada a
otros sindromes y malformaciones. Igual que en el sindrome de Treacher

Collins, la secuencia de Robin altera las estructuras del primer arco, siendo el
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desarrollo del maxilar inferior el mas afectado. Los nifnos suelen presentar una
triada de micrognatia, fisura palatina y glosoptosis (desplazamiento hacia atras
de la lengua) (Anexo 1) (3)

El sindrome de Pierre Robin es una patologia congénita, cuyos hallazgos clinicos
estan presentes desde el momento del nacimiento y que, ademas, todas
sus caracteristicas se relacionan con la presencia de una malformacién

craneofacial. (4)

A nivel especifico, este sindrome fue descrito de forma inicial en el afio 1891 por
Menerad y Lannelongue. En los reportes clinicos describian a dos pacientes,
cuyo curso clinico se caracterizaba por la presencia de un subdesarrollo de la
estructura 6sea mandibular, paladar hendido y desplazamiento o retraccidn

lingual. (5)

Sin embargo, no fue hasta 1923 cuando Pierre Robin, describi6 de forma
completa el espectro clinico de esta patologia, centrando sus estudios el caso de
un nino afectado por una malformacién mandibular, una lengua anormalmente

grande y problemas respiratorios significativos. (5)

El sindrome de Pierre Robin presenta una alta mortalidad asociada a la
obstruccion de las vias respiratorias, anomalias neuroldgicas o alteraciones

cardiacas. (6)

En la actualidad ya no se denomina sindrome sino secuencia, ya que es una
serie de anomalias causadas por una cascada de eventos iniciados por una
malformacién Unica, basada en la triada micrognatia, glosoptosis y paladar
hendido.(6)

En general, la incidencia de la Secuencia Pierre Robin (PRS) es baja,
aproximadamente un caso en 8500 a 14000 nacimientos. “"PRS” es igualmente
comun en nifos y nifias. Hay una mayor incidencia de “PRS” en gemelos, que
puede ser causada por la apretura en el Utero, restringiendo por lo tanto el

crecimiento de la quijada inferior (mandibula). (7)

A nivel mundial se han reportado en los ultimos 10 afios un total de 53 casos. La
prevalencia de la secuencia de Robin es 1/2,000 a 1/30,000 recién nacidos
vivos, es autosdmica recesiva. Se asocia a 26% de los sindromes de cabeza y

cuello dentro de los cuales estan: sindrome de Beckwith- Wiedemann, disostosis
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mandibulofacial, sindrome de Moebius, sindrome de Stickler, sindrome de

velocardiofacial y a otros 46 sindromes mas. (7)

En los Estados Unidos, 20 de los bebés nacen con una hendidura orofacial en un
dia normal, o 7500 por afio. Recientemente en estudios realizados en México el
labio hendido con o sin afeccion del paladar ocupa el primer lugar entre las diez
malformaciones mas frecuentes, con una prevalencia de 2,3x1000 nacidos

vivos, seguida por los apéndices auriculares, con 1,4x1000 nacidos vivos. (7)

En Cuba en el afio 2013 las malformaciones congénitas, deformidades y
anomalias cromosdmicas fueron la primera causa de muerte en el menor de un

afno, con una tasa de 0,9 por cada 1000 nacidos vivos. (8)

En un estudio realizado en el 2014 en la provincia de Las Tunas con el objetivo
de caracterizar los pacientes pediatricos con labio y paladar fisurados en esta
localidad, se encontrd una incidencia de la Secuencia de Pierre Robin (9) y, en
enero del pasado afo 2019, nacidé otro niflo que presenta este problema

congénito.(10)

El 5 de febrero de 2019, fue un dia intenso... El pequefio Liovannis Jesus
Reynaldo Alvarez durante 45 minutos se debatié entre su futuro y un presente
con una Secuencia de Robin, una triada de malformaciones que en cualquier
momento le robarian la vida. Se convirtié en el primer bebé al que se le practicd
en Las Tunas una operacion con la técnica de labioglosopexia de Routledge en

un paciente con Secuencia Robin.(Anexo 2). (10)

Es decir, en los ultimos 4 afios se han registrado, en nuestra provincia, al menos
2 nacimientos con esta rara enfermedad congénita y, a pesar de ello, las
familias involucradas han logrado llevar una vida normal y saludable. Debido a
estos extrafios casos y a la proeza realizada por los médicos que lograron
realizar, por primera vez en Las Tunas, una técnica complicada de tratamiento
para esta enfermedad; se realizd una revision bibliografica con el objetivo de
actualizar la secuencia de Robin como una enfermedad congénita rara que
permite al nifo tener una vida corriente y de esta manera dejar que llegue a la
luz el conocimiento acerca de una enfermedad que es poco frecuente vy
desconocida, asi como sobre las formas de afrontarlas. De este modo, se
plante6 como problema cientifico insuficiente actualizacién acerca de la

secuencia de Pierre Robin como defecto congénito.



DESARROLLO

Se le llama secuencia malformativa de Pierre Robin al conjunto de eventos que
se suscitan durante el periodo de desarrollo de la cara y del paladar, con mas
precision durante el cierre de los procesos palatinos, suceso que se da alrededor
de la séptima a la novena semana de vida intrauterina y que provocara como

consecuencia una hendidura palatina y un severo subdesarrollo mandibular. (1)

La region facial del ser humano comienza su formacion alrededor de la cuarta
semana de vida intrauterina. Embriolégicamente hablando, el paladar se
desarrolla de dos estructuras formadas a partir de los procesos maxilares: un
paladar primario localizado en la parte medial anterior y dos procesos palatinos
laterales o también llamados paladar secundario. Conforme crecen los procesos
palatinos se desplazan hacia la linea media; sin embargo, en esta etapa la
lengua ocupa un lugar superior dentro de la cavidad bucal y los procesos
palatinos contactan finalmente con la lengua y tienden a descender a cada lado
de ésta. No es sino hasta la octava semana de gestacidon cuando los procesos
palatinos ejercen presién sobre la lengua deslizandose sobre ella, lo cual
produce una elevacion de los procesos palatinos y una posterior fusion y
remodelacién de los mismos por efectos de la propia lengua. Se cree que la
lengua tiende a descender por si sola como resultado del crecimiento
mandibular, lo que provoca que los procesos palatinos se deslicen por encima de

ésta y se cierren por si solos. (11)

En la secuencia malformativa de Pierre Robin este evento embrioldgico normal
descrito con anterioridad se ve afectado y ocasiona una severa falta de
crecimiento mandibular, lo que impide que los procesos palatinos se aproximen
y se fusionen entre si, debido a que la lengua no desciende y se interpone en el
trayecto normal de los procesos palatinos, generando en el paciente una fisura
palatina caracteristica en forma de «U», asi como un hipocrecimiento
mandibular muy severo que causa serias dificultades para la respiracion y la

alimentacién. (11)
Causas

El sindrome de Pierre Robin debe su génesis a un desarrollo defectuoso del
primer arco branquial que se encarga de la formaciéon de los ojos, oidos,

mandibula y paladar, por tanto las anomalias se desarrollan en dichos drganos.
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Existe una migracién insuficiente de células de la cresta neural hacia el primer

arco durante la 4@ semana de desarrollo embrionario. (12)

Se desconoce las causas especificas de la secuencia de Pierre Robin, pero podria
ser parte de muchos sindromes genéticos. Puede sospecharse desde las 13

semanas de edad gestacional por ultrasonografia.
Existen tres teorias para explicar su patogenia:

- Teoria Mecanica: Es la mas aceptada. Hipoplasia mandibular (72 y 112 s,
gest.), lengua alta en cavidad oral, lo que provoca una hendidura palatina.
Explica la clasica hendidura palatina en U invertida y ausencia de labio leporino.
Oligohidroamnios puede cumplir un rol por deformacién de la mandibula e

impactacién de la lengua contra el paladar. (13)

- Teoria de Maduracion Neuroldgica: Retraso en la maduracidn neuroldgica
evidenciada por electromiografia de la lengua, pilares faringeos y paladar, como
un retraso de la conduccién nerviosa del hipogloso. La correccidon espontanea de

la mayoria de los casos soporta esta teoria. (13)

- Teoria disneuroldgica romboencefalica: Organizacion motora y reguladora del

romboencéfalo se relaciona con un problema mayor de la ontogénesis. (13)

- Origen genético, asociado a alteraciones en el gen SOX9 que tiene el papel
fundamental de proporcional las instrucciones bioquimicas necesarias para la
produccion de una proteina implicada en el desarrollo y formacién de diferente
tejidos y odrganos durante el desarrollo fetal. Las investigaciones actuales
sefialan que la proteina SOX9, puede regular la actividad de otro tipo de genes,
especialmente los implicados en el desarrollo de la estructura esquelética y, por

tanto, la mandibular. (14)
Signos y Sintomas

La secuencia de Pierre Robin se distingue de otro tipo de patologias
craneofaciales por la presencia de tres rasgos clinicos fundamentales:
micrognatia, glosoptosis y paladar hendido que de no ser tratado, puede llevar

al agotamiento, falla cardiaca y finalmente la muerte. (13) (15)

- Micrognatia: tamafo reducido en comparacion con el esperado para el nivel
de desarrollo de la persona afectada. Esta provoca otras malformaciones que

afectan a la boca y la cara. La micrognatia constituye un signo médico presente
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en aproximadamente un 91% de las personas afectadas por el sindrome de
Pierre Robins. (15)

- Glosoptosis: presencia de una retraccién anormal de la posicién de la lengua
dentro de la estructura bucal. En otros casos, también es posible identificar una
lengua anormalmente grande (macroglosia) que dificulta la respiracion, la
masticacidon o la produccion de un lenguaje funcional, entre otros. Este signo es

observado en aproximadamente un 70-85% de los casos diagnosticados. (15)

- Paladar hendido: presencia de una malformacién en las areas palatinas o del
techo bucal, es decir, puede observarse la presencia de fisuras u orificios

asociadas a un desarrollo mandibular incompleto. (15)

Adicionalmente a los rasgos médicos detallados anteriormente, pueden aparecer

otros relacionados con varios sistemas:

Alteraciones cardiacas: constituyen una de las complicaciones médicas con
mayor impacto en la salud del individuo. Algunas de las anomalias cardiacas
mas frecuentes incluyen la estenosis cardiaca, el foramen oval persistente, la

alteracion del septum arterial o la hipertension. (13) (16)

Alteraciones neurologicas: algunos de los trastornos neurolégicos mas
asociados pueden incluir la hidrocefalia, la malformacién de Chiari, los episodios

epilépticos, o el retraso en la adquisicién de habilidades psicomotoras. (13)(16)

Alteraciones respiratorias: Las alteraciones respiratorias constituyen uno de
los rasgos mas relevantes, ya que pueden provocar tanto la muerte del paciente
por insuficiencia respiratoria como el desarrollo de dafos cerebrales por la
escasez de oxigeno en areas nerviosas. En muchos casos se requieren
correcciones quirdrgicas para liberar las vias respiratorias, fundamentalmente la

correccion de la displasia mandibular o la posicidn de la lengua. (13)(17)

Los recién nacidos con Sindrome de Pierre Robin bien definido sufren dificultad
respiratoria inspiratoria desde el momento de nacer, con estridor, cianosis y
retracciones costo-esternales que se acentuan en decubito supino y durante la
ingestion de alimentos. Ademas el contacto de la lengua con la pared posterior
de la faringe suele provocar regurgitacién al estimular el reflejo del vémito. De

esta manera se altera la alimentacion y se produce desnutricidn. (17)
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Asimismo, algunos pacientes pueden morir por asfixia, por el
desencadenamiento de reflejos vagales iniciados por la aspiration aguda de
contenido gastrico o como consecuencia de neumonias de la aspiracion. El
ahogamiento y los problemas de alimentacion pueden desaparecer por si solos
durante los primeros afos a medida que la mandibula crece hasta un tamafo
mas normal. Existe un riesgo alto de problemas si las vias respiratorias del nifio

no se mantienen sin obstruccion. (16)
Diagnodstico

En muchos casos, las malformaciones estructurales craneo-faciales pueden ser
identificadas durante la gestacién a través de las ecografias por ultrasonido,

aunqgue los casos son escasos. (18)

En este sentido, es mas frecuente que la sospecha del sindrome de Pierre Robin
se efectle en la fase postnatal o infantil. En buena parte de los afectados, los
signos estructuras son significativamente evidente por lo que el diagnédstico se
confirma a través de pruebas radioldgicas junto con la exploracidn fisica. Sin
embargo, el otro caso es necesario realizar previamente un estudio respiratorio
y posteriormente uno radioldgico para determinar la presencia de

este sindrome.(18)

Otro aspecto fundamental en el diagndstico de esta patologia es la exploracién
de otras areas, especialmente el sistema cardiaco y nervioso, ya que puede

aparecer otro tipo de anomalias potencialmente mortales. (19)

Finalmente, la intervencidn diagndstica puede incluir un estudio genético

individual y familiar para identificar posibles asociaciones genéticas. (19)
Tratamiento

El tratamiento de este sindrome puede ser dividido en una terapia conservadora
versus intervenciones quirdrgicas. La mayoria de estos infantes pueden ser
manejados colocandolos en posicion prono hasta que exista un adecuado
crecimiento de la mandibula. Esto genera que la mandibula y la lengua caigan
hacia delante dejando libre la via aérea. Si este tratamiento fracasa puede
considerarse una glosopexia, traqueostomia o expansiéon mandibular también

llamada distraccion dsea. (20)



9

El manejo precoz y efectivo de este problema es determinante, ya que la
incoordinacién de los mecanismos de succién y deglucién acompafiados de un
alto gasto energético destinado a mantener una adecuada ventilacidon
respiratoria, comprometen el estado nutricional y la calidad de vida del

paciente.(20)

El empleo de tubo naso-faringeo alivia efectivamente la obstruccion permitiendo
al aire pasar por su lumen, al mismo tiempo evita que la lengua se apoye en la
pared posterior de la faringe, de modo que aun si se obstruye el paciente puede

respirar por el otro orificio nasal. (21)

Se han empleado varias técnicas para aliviar la obstruccién respiratoria vy
alimentar a estos pacientes, incluyendo glosopexia, sutura y traccion de la
lengua, posicion prona con la cabeza suspendida mediante gorro y malla
elastica, traqueostomia y tubos endotranqueales. La mayoria de ellas presentan
problemas relativos al uso de anestesia, cirugia y cuidados de enfermeria

complejos. (21)
A continuacidon mencionamos las mas utilizadas:

- La técnica de protrusién lingual mas utilizada es la de Duhamel, que consiste
en tirar de la lengua fuera de la cavidad bucal y mantenerla asi mediante la

colocacién de 2 puntos de sutura que se retiraran a las 4 semanas. (22)

- Técnica de labioglosopexia, descrita por Routledge. Se realiza bajo anestesia
general. Se hacen incisiones en cara ventral de la lengua y fondo del surco
vestibular anterior y se unen mediante sutura con seda 3.0. Se introduce una
aguja recta desde el borde anterior hasta la base de la lengua. Esta seda se
sujeta a un botdon que se deja en posicidn retrolingual y entonces, en sentido
contrario, se pasa la aguja desde la base de la lengua formando una U, hasta el
borde anterior; ambos cabos se llevan a la region submental y se enhebran a
otro botdn donde se anudaran. Los 2 botones se mantienen durante 10 dias,
tiempo en que se ha adherido la lengua al labio. Este procedimiento fue utilizado

por primera vez en la provincia de las Tunas el pasado afo, 2019. (10)(13)

- Distraccidon osteogénica mandibular, en pacientes recién nacidos con secuencia
de Pierre Robin. (23)
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En algunos casos estas técnicas quirurgicas agravan la dificultad para la
deglucién de los alimentos y estos nifos pueden llegar a desnutrirse lo que

requeriria la realizacion de una gastrostomia por el cirujano pediatra. (23)

El tratamiento de estos enfermos tiene como propdsitos aliviarles la obstruccion
respiratoria y ofrecerles una nutricion apropiada a sus requerimientos mientras

se desarrolla la mandibula. (23)

Los neonatos portadores de una Secuencia de Pierre Robin tienen multiples
problemas médicos, por lo que requieren un enfoque especializado
multidisciplinario; es decir, que sea seguido por un equipo de médicos como
médicos genetistas, cirujanos buco-maxilares, neurdlogos, fonoaudidlogos,

otorrinolaringdlogos y otros, si es necesario. (15)

El odontélogo desempeifia un papel fundamental en el tratamiento y abordaje
temprano de pacientes pediatricos que padecen déficit del crecimiento
mandibular por secuencia malformativa de Pierre Robin, ya que los defectos
producidos en esta anomalia del desarrollo se encuentran confinados a la
cavidad oral. Este debera tener como principal objetivo el mantenimiento de las

funciones vitales de respiracion y alimentacién.(15)

Enfrentarse a un diagndstico de esta enfermedad es una experiencia compleja y
muy estresante tanto para la madre como para el nifio y todas las personas al
alrededor. Se pasa de tener un bebé sano a tener uno con una enfermedad
genética, con las ocupaciones, atenciones especiales y problemas cotidianos que

esto conlleva. (24)

Por esta razén, existen numerosas fuentes de informaciéon y ayuda a los nifios y
familiares que poseen esta enfermedad, pues, aunque sea algo impactante, esta
no le impide al nifio tener una vida normal, al contrario, pueden ser tan

completos y felices como cualquier otro nifilo en el mundo. (24)

Los grupos de apoyo y las organizaciones de ayuda pueden ser de utilidad para
conectarse con otros pacientes y familias, y pueden proporcionar servicios
valiosos. Muchos proporcionan informacion centrada en el paciente, e
impulsionan la investigacién para desarrollar mejores tratamientos y para
encontrar posibles curas. Pueden ayudar a encontrar estudios de investigacion,

y otros recursos y servicios relevantes. Muchas organizaciones también tienen
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asesores meédicos expertos o pueden proporcionar listas de médicos y/o
clinicas.(24)

Entre las organizaciones de apoyo para esta enfermedad se encuentran: Casa
Azul y la Fundacion Sonrie Conmigo. Ademas estan las de apoyo en general
entre las que se encuentran: Alianza Iberoamericana de Enfermedades Poco
Frecuentes; Asociacion Todos Unidos Enfermedades Raras Uruguay (ATUERU);
Federacion Argentina de Enfermedades Poco Frecuentes (FADEPOF); Federacion
Colombiana de Enfermedades Raras (FECOER); Federacidon Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER); Federacién Mexicana de Enfermedades Raras
(FEMEXER); Federacidn Peruana de Enfermedades Raras; Fundacion Geiser;
Organizacién Mexicana de Enfermedades Raras (OMER) y La Federacion Chilena
de Enfermedades Raras (FECHER) es un grupo de apoyo en Facebook para los

afectados con enfermedades raras. (20)

Otros recursos que proporcionan mas informacion sobre esta condicidén o de los

sintomas asociados son: Children's Craniofacial Association; Genetics Home

Reference (GHR), MedlinePlus; Monarch Initiative; Online Mendelian Inheritance

in Man (OMIM);_Orphanet. Mediante algunos de ellos las personas puden
contactar con médicos y que los guien en su recorrido por esta enfermedad y

evacuen todas sus dudas. (20) (25)

Es decir, aquellos que se vean afectados por esta enfermedad tan rara, deben
saber que no estdn solos, que aunque sea menor la incidencia, hay muchas
personas en el mundo que han tenido algun roce con ella y existen diversos
medios por donde se pueden comunicar y compartir sus experiencias, contarse
la historia de sus vidas y cdmo han afrontado cada situacidn que se les ha
presentado; encontrando, de este modo, un apoyo y una fuerza para
sobreponerse; para continuar luchando y disfrutar la vida de la manera en que
las limitaciones que tengan se lo permitan pero siempre disfutando al maximo y
recordando que no importan los problemas porque lo esencial es seguir
adelante, como dice un antiguo refran: “el hombre no se mide por las veces que

se cae sino por las que se levante y sobre todo con la fuerza con que lo hace”.
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CONCLUSIONES

Se le llama secuencia malformativa de Pierre Robin al conjunto de eventos que
se suscitan durante el periodo de desarrollo de la cara y del paladar, con mas

precision durante el cierre de los procesos palatinos.

Los tres rasgos clinicos fundamentales caracteristicos de este sindrome son:

micrognatia, glosoptosis y paladar hendido.

El tratamiento de estos enfermos tiene como propdsitos aliviarles la obstruccion

respiratoria y ofrecerles una nutricién apropiada. El mas efectivo es la cirugia.

Existen numerosos grupos de apoyo y organizaciones en las que las personas

pueden apoyarse y encontrar un refugio para sus dudas.


mhtml:file://D:/ESCUELA/UNI/EVENTOS/2do%20a%F1o/Para%20jornada%20Cient%EDfica/Embriologia/De%20lifeder.com.mhtml!https://es.wikipedia.org/wiki/Micrognatia
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ANEXOS

Anexo 1. Secuencia de Robin

Fuente: Lagman.

Anexo 2: Primera realizacion de la técnia de labioglosopexia en Las Tunas

Fuente: www.facebook.com
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