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RESUMEN

El Sindrome de Pierre Robin corresponde a un tipo de sindrome craneofacial, con una prevalencia de 1:8500 recién nacidos vivos, cuya principal manifestacion es la
micrognatia, acompanado de paladar hendido y obstruccion de la via aérea por glosoptosis. Esta anomalia se da a nivel del arco branquial, por lo que estos pacientes
desarrollan problemas respiratorios y digestivos desde el nacimiento, es por ello, que el diagndstico precoz y el tratamiento oportuno son fundamentales, para evitar
complicaciones futuras que los lleven a una desnutricion severa y posterior muerte. Ahora, presentamos el caso de una lactante de sexo femenino de dos meses de
edad, producto de madre multigesta con antecedentes de parto vaginal eutocico a término de 39 semanas de gestacion, con 3140 g, APGAR 7-8. Presentd un cuadro
clinico de aproximadamente una semana de evolucion, caracterizado por dificultad en la alimentacion con inapetencia, pérdida de peso por deposiciones liquidas en
4-5 oportunidades al dia. Al examen fisico presenta micrognatia con paladar hendido. Se observo atrofia cerebral difusa en la ecografia transfontanelar y transcraneana,
una alteracion del primer y segundo tiempo de la deglucion. En cuanto a su estado nutricional present6 una gran mejoria con la administracion de una dieta enriquecida
en calorias y proteinas reforzada con vitaminas y minerales. Ademas, recibio kinesioterapia, terapia respiratoria y psicologica dando como resultado mejoras signifi-
cativas en su estado general de salud.
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ABSTRACT

Pierre Robin’s Syndrome type corresponds to a craniofacial syndrome, with a prevalence of 1:8500 live births, manifested by micrognathia, cleft palate and airway
obstruction by glossoptosis. This anomaly occurs at gill arch. So these patients develop respiratory and digestive problems since birth; therefore, early diagnosis and
prompt treatment are essential to prevent future complications that lead to severe malnutrition and subsequent death. Now, we present the case of a female two months
infant, product of multigesta with a history of vaginal delivery at term, eutocic, 39 weeks of gestation, product with 3140 g, APGAR 7-8. He Presented a clinical
picture about a week of evolution, characterized by difficulty in feeding, lack of appetite, weight loss, liquid stools (4-5 times per day). Physical examination shows
micrognathia and cleft palate. Diffuse cerebral atrophy was observed in the cranial ultrasound. He presented alteration of the first and second time of swallowing.
Regarding nutritional status he presented a great improvement with the administration of a diet rich in calories, protein and enhanced with vitamins and minerals. He
also received physical, respiratory and psychological therapy resulting in significant improvements in his overall health.

Keywords: Pierre-Robin syndrome, Glossoptosis, Micrognathia.

RESUMO

A sindrome de Pierre Robin corresponde a um tipo de sindromes craniofaciais, com uma prevaléncia de 1:8500 nascidos vivos, cuja principal manifesta¢ao ¢ a microg-
natia, acompanhada de fissura palatina e da obstrugdo da via aérea por glossoptose. Esta anomalia ocorre ao nivel do arco branquial, pelo qual estes pacientes desenvol-
vem problemas respiratorios e digestivos desde o nascimento, por isso, o diagnostico precoce e o tratamento imediato sdo essenciais para evitar futuras complicagdes
que levaram a uma desnutri¢do grave e uma morte posterior. Relatamos o caso de uma crianga do sexo feminino de dois meses de idade, produto de mae multigesta
com uma historia de parto vaginal, eutocico, a termo com 39 semanas de gestagdo, com 3140 g, APGAR 7-8. Apresentou um quadro clinico de aproximadamente
uma semana de duragdo, caracterizada pela dificuldade na alimentagdo, com falta de apetite, perda de peso por apresentar fezes liquidas 4-5 vezes ao dia levando-o a
um estado de desnutri¢do grave. Os dados mais relevantes no exame fisico sdo a presenga de micrognatia com fissura palatina. Observou-se atrofia cerebral difusa na
ecografia transcraniana e transfontanelar, uma alteragdo no primeiro e segundo tempo da degluticdo. Em relagdo ao seu estado nutricional foi vista uma grande melhora
com a administragdo de uma dieta enriquecida em calorias y proteinas mais vitaminas e minerais. Além, recebeu fisioterapia, terapia respiratoria, psicoldgica tendo
como resultado nas melhorias significativas de sua saude geral.
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| Sindrome de Pierre Robin corresponde a uno de

los sindromes craneofaciales, como lo son entre

otros: el Sindrome de Crouzon, de Apert, de Down,
de Franceschetti-Treacher-Collins, de Goldenhar y micro-
somia hemifacial.!

Como describen algunos autores, como Juarez-Villegas
LE, et al.,! la prevalencia de este sindrome es de 1:8500
recién nacidos (RN) vivos (1:2000 a 1:30000), de los cua-
les 80% se encuentran asociados a otros sindromes es-
pecificos. La herencia es autosomica recesiva, existiendo
una variante ligada al cromosoma X con malformacion
cardiaca y pie Bot. La distribucion por sexo es 1:1, excep-
to en la forma ligada al cromosoma X.

Fue descrito por primera vez el afio 1891, por Lanne-
longue y Menard, en pacientes que presentaban principal-
mente micrognatia ademas de paladar hendido y retroglo-
soptosis. Posteriormente en 1923 Pierre Robin describid
la actualmente denominada Secuencia de Pierre Robin
(SPR).'** Se denomina Secuencia a todos o algunos de
los defectos secundarios a una de las anormalidades pre-
sentes en el paciente, en el caso de la SPR, la micrognatia
es la anomalia primaria y tanto el paladar hendido como la
obstruccion de via aérea, son secundarias a ella.*

La SPR es una anomalia congénita del arco branquial,
por lo que estos pacientes desarrollan problemas respira-
torios y digestivos severos desde el nacimiento, asocia-
dos a mortalidad elevada, debiendo iniciar el tratamiento
adecuado para proteger la via aérea superior.*> Al ser una
anomalia del primer arco branquial, se relaciona con muil-
tiples problemas oftalmologicos, ademas de otros cua-
dros que pueden comprometer el posterior desarrollo del
nifo.>*

Como consecuencia de la micrognatia, la lengua tiende
a desplazarse hacia atrds produciendo obstruccioén res-
piratoria, misma que provoca hipoxemia, hipercapnia,
edema pulmonar, dificultad de la alimentacién, vomitos,
desnutricion, neumonias por aspiracion y ocasionalmente
la muerte.>’

Los nifios que nacen con este problema generalmen-
te son manejados en posicion de dectbito ventral man-
teniendo la lengua en posicion mas anterior, mejorando
de este modo su respiracion y alimentacion, hasta que su
condicion mejore debido al crecimiento de su mandibula.
En algunos casos es necesario un manejo mas agresivo
como la traqueostomia u otros procedimientos quirurgi-
cos, mismos que tienden a asociarse con una elevada mor-
bilidad y ocasional mortalidad.?

Como procedimiento opcional y alternativo en nifos
que no mejoran con las medidas posicionales, esta la Dis-
traccion Mandibular Osteogénica (DMO), que demostrd
ser efectiva, de baja morbilidad y genera el alivio de los
sintomas obstructivos de la via aérea superior, mediante el
alargamiento gradual de la mandibula.*®?

La precocidad y efectividad del manejo de esta se-
cuencia es determinante, ya que la incoordinacion de los
mecanismos de succion y deglucion, ademas de una in-
adecuada ventilacion respiratoria, comprometen el estado
nutricional y la calidad de vida del paciente.>!°
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CASO CLINICO

Lactante de sexo femenino de dos meses de edad, pro-
ducto de madre multigesta con antecedentes de parto va-
ginal eutocico a término a las 39 semanas de gestacion,
con 3140 g, APGAR 7-8, sin antecedentes de relevancia
identificados. En fecha 4 de julio de 2013 ingresa al Hos-
pital del Nifio “Manuel Ascencio Villarroel” (Pediatrico
de referencia del departamento de Cochabamba-Bolivia),
con cuadro clinico de aproximadamente una semana de
evolucion, caracterizado por presentar dificultad en la
alimentacion con inapetencia, pérdida de peso por depo-
siciones liquidas de 4 a 5 veces al dia, acompafiadas de
moco en escasa cantidad sin sangre, verdosas, llevandola
a un cuadro leve de deshidratacion, acompanado de alzas
térmicas no cuantificadas por lo cual fue referida del Hos-
pital México de Sacaba(Centro Hospitalario de 2° nivel)
a nuestro servicio.

Debido a la dificultad que la nifia posee para lograr una
adecuada alimentacion por via oral, se presentd un tras-
torno nutricional que mantiene a la paciente con relacio-
nes Peso/Edad = < - 3DE (Peso muy bajo), Peso/Talla =
< - 3DE (Desnutrido grave), por lo cual, se administra
alimentacion por sonda nasogastrica # 6.

Examen Fisico

Examen fisico general: Paciente con desnutricion croni-
ca reagudizada, al momento afebril, con mucosas secas
y palidas, sin signos de dificultad respiratoria y retardo
del crecimiento. Presenta micrognatia, con hendidura del
paladar 6seo y blando.

Signos vitales: FC: 150 x min. FR: 58 x min T: 36,5°C.
Peso: 2600 g. Talla: 49cm.

Examen fisico segmentario

Cabeza y Cuello: Normocefala, sin presencia de masas
o depresiones. Ojos: pupilas isocéricas y fotorreactivas,
movimientos oculares conservados, hipertelorismo, pre-
senta secrecion blanquecina en moderada cantidad en
ambas conjuntivas que se encuentran inflamadas. Nariz:
simétrica, con fosas nasales permeables, Puntas nasales
1 L/min. Boca: mucosa seca y palida, presenta microg-
natia con paladar hendido (Ver Figura 1). Pabellones au-
ditivos de implantacion baja, conducto auditivo externo
permeable. Cuello: cilindrico, simétrico, sin adenopatias
palpables.

Toérax: Simétrico, expansibilidad y elasticidad conserva-
das.

Corazon: Ritmico, regular, no se auscultan soplos, ni rui-
dos sobreagregados.

Pulmones: Ruidos respiratorios conservados en ambos
campos pulmonares. Saturacién de oxigeno 90% (aire
ambiente).

Abdomen: Plano, blando depresible, no doloroso a la pal-
pacion, RHA (+), sin masas palpables.

Extremidades: Tono y trofismo disminuidos, llenado ca-
pilar <3seg.

Genitales: De caracteristicas no adecuadas para su edad,
se observan zonas eritematosas y zonas desepitelizadas
en region perianal, resultantes de una dermatitis de pafal.
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Neurologico: Hipoactiva a estimulos externos, reflejo de
succion y busqueda disminuido.

Se plantea como Impresion Diagnoéstica:

- Peso/Edad = < - 3DE (Peso muy bajo).

- Peso/Talla = < - 3DE (Desnutrido grave).
- Enfermedad Diarreica Aguda/DHT leve.
- Sindrome de Pierre Robin.

- Conjuntivitis bacteriana.

- Retardo del desarrollo psicomotor.

Figura 1: Anomalias del Sindrome de Pierre Robin, presentadas por

la paciente: A) Micrognatia. B) Fisura Palatina.

Interconsultas y Estudios Realizados

» Coproparasitologico (04/07/2013) (Ver Tabla 1).

* Hemograma (05/07/2013) (Ver Tabla 2).

 Interconsulta por Neurologia pediatrica (09/07/2013),
quien solicita realizar una ecografia transfontanelar
y transcraneana (Ver Figura 2). La cual reporta un
parénquima con ecogenicidad normal, sulcacion au-
mentada con espacio subaracnoideo amplio, ventri-
culos con leve dilatacion compensativa, fosa poste-
rior normal; conclusion: Atrofia cerebral difusa.

* Ecografia abdominal (22/07/2013). Sin alteraciones.

» Interconsulta por Oftalmologia (24/07/2013), debido
a la secrecion blanquecina que presento, donde se in-
formo la presencia de obstruccion lagrimal.

 Interconsulta por Gastroenterologia (12/08/2013),
quien solicita una Videodeglucion (Ver Figura 3). La
cual reporta: alteracion del primer tiempo de deglu-
cién, succion inefectiva con reflujo laringonasal, no
se observa onda propulsiva de la lengua; en el segun-
do tiempo de deglucion se observa retencion y mi-
cro aspiracion del contraste hacia la via aérea y en el
tercer tiempo existe reflujo radiologico del contraste.
Por lo que se le diagnostica: videodeglucion pato-
logica de primer y segundo tiempo, prescribiéndole
alimentacion por sonda nasogastrica y se le realizara
estimulacion para mejorar la deglucion.

Tratamiento (Plan)

En cuanto a la deshidratacion leve, se aplico el plan A,
administrandosele sueros de rehidratacion oral después de
cada deposicion, ademas del uso de antimicrobianos des-
de el 5 de Julio, entre estos Ampicilina 70 mg EV ¢/8h, y
Gentamicina 6 mg c¢/12h.

Debido a su desnutricion, se la transfirié al Centro de Re-
habilitacion Inmunonutricional (CRIN) donde se le admi-
nistré omega 3 y 6, megadosis de vitamina A 50000 UI
el primer, tercer y catorceavo dia, acido folico en altas
dosis, aminoacidos, oligoelementos, complejo B en dosis

menores (B1 y B2).

Se incorpord hierro después de 10 dias sin presencia de
infeccion, ademas de protectores de radicales libres y vi-
taminas D y C en dosis moderadas.

Se inici6 con una dieta de 120 a 150 Kcal/kg/pesoy 1gr de
proteina kg/peso por espacio de diez dias, luego se paso
a 180 Kcal y 2,5 gr/kg/peso por espacio de tres semanas,
finalizando con 300 Kcal/kg/peso y 3gr de proteina kg/
peso; al mismo tiempo se le administré formula oligomé-
rica, posteriormente leche maternizada, con frecuencia de
doce tomas por dia.

Tabla 1. Valores encontrados en el Coproparasitologico.

Resultado
EXAMEN MACROSCOPICO

Color amarillo
Consistencia semipastoso

EXAMEN MICROSCOPICO

No se observan parasitos intestinales

Leucocitos 0-1 por campo

Flora bacteriana
Corpusculos de Grasa
Granulos de almidén
Presencia de levaduras

Latex para rotavirus

ligeramente incrementada
escaso

regular

100 — 84,9%

negativo

Fuente: Historia Clinica del paciente.

Tabla 2. Valores encontrados en el hemograma.

Rango de referencia Valores encontrados

SERIE ROJA
Eritrocitos 3°-5”5 mlls/mm? 3’82
Hemoglobina 11,5 - 13g/% 10,6
Hematocrito 35-41% 33
SERIE BLANCA
Leucocitos 5000-12000 mm? 8300
COAGULACION
Plaquetas 150000-450000 mm?* 136000
FORMULA LEUCOCITARIA
Cayados 1-3% 0
Segmentados 20 —40% 62
Eosinofilos 1-5% 5
Linfocitos 40 - 50% 32
Monocitos 1-8% 1
IONOGRAMA
Sodio 136-146 mmol/L 135
Potasio 3,5-5,1 mmol/L 6,7
Cloro 98-106 mmol/L 99
Calcio ionico 1,09-1,30mmol/L 1,14

Fuente: Historia Clinica del paciente.

Evolucion

En cuanto a su estado nutricional se vio una gran mejo-
ria, ya que su peso de ingreso fue de 2600 g, y al momento
(08/09/2013) se encuentra con un peso de 3900 g.

La paciente recibi6 Kinesioterapia desde el 22 de Julio,
nebulizaciones, ademas de terapia respiratoria y psicolo-
gica con abordaje en cuatro etapas: empatia, receptividad
pasiva, receptividad activa y estimulacion plena. En cuan-
to al desarrollo psicomotor, coordinacién motora gruesa,
area personal y social, se vio un incremento del desarrollo
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de 30% al 75%, dando como resultado mejoras significa-
tivas en su estado general de salud.

Figura 2: Ecografia transfontanelar y transcraneana, que evidencia
atrofia cerebral difusa.

Figura 3: Videodeglucion, donde se observa alteracion en los tiem-
pos de la deglucion. 1. Primer tiempo de deglucion, succion inefectiva
con reflujo laringonasal; 2. El segundo tiempo se observa retencion y
micro aspiracion del contraste hacia la via aérea; 3. En el tercer tiempo

existe reflujo radiologico del contraste.

Seguimiento y Control
La paciente continia en observacion constante, control
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y manejo nutricional, ademas de realizarsele pruebas la-
boratoriales. Durante el seguimiento la paciente presento
crisis de cianosis y apnea en reiteradas oportunidades, que
remitieron espontaneamente.

DISCUSION

La manifestacion basica de este sindrome consiste en la
micrognatia, puesto que la glosoptosis y paladar hendido
son secundarios. Los problemas digestivos surgen porque
anatomicamente la lengua se sustenta por los musculos
genioglosos que se insertan en la sinfisis de la mandibula
y la llevan hacia adelante. Cuando la mandibula es hi-
poplasica la accion de los musculos genioglosos no se
realiza adecuadamente y la lengua tiende a caer hacia la
hipofaringe; al estar la lengua en esta posicion actiia como
una valvula que permite la salida del aire pero no la entra-
da, produciendo la acumulacién de saliva y de ese modo
cerrar casi herméticamente la via aérea superior durante
la inspiracion. Del mismo modo el contacto de la lengua
con la pared posterior faringea, suele provocar la regurgi-
tacion produciendo trastornos en la alimentacion. '

Esta dificultad alimenticia esta también relacionada con
una incoordinacion en la succion y deglucion, y anoma-
lias en la dinamica esofagica que no responden al trata-
miento antireflujo.®

Hace algunos aflos la dificultad respiratoria no res-
pondia a los tratamientos habituales y se manejaban con
traqueotomia durante largos periodos, lo que se asociaba
a una elevada morbilidad, acompanada de una serie de
complicaciones, como bronquitis crénica, enfermedad
pulmonar cronica, ¢ incluso la muerte stbita, hasta en el
64% de los pacientes menores de un afio.’

A pesar de la gran prevalencia de la SPR, el pronos-
tico en general es bueno y el tratamiento debe ser dado
de modo multidisciplinario con la presencia de Pediatras,
Cirujanos, Neonatologos y Nutricionistas entre otros,
cuya finalidad se basa, en la recuperacion de la via aérea y
capacidad deglutoria, donde el manejo precoz y efectivo
es determinante en el prondstico y posterior calidad de
vida de estos pacientes.’ Evitandose en muchos casos los
procedimientos quirurgicos y sus riesgos inherentes, es-
pecialmente en los neonatos o lactantes pequefios.!?

En la mayoria de los casos, los pacientes mejoran con la
posicion en dectibito ventral, que mantiene a la lengua en
posicion anterior por efecto de la gravedad, facilitando asi
la respiracion y la alimentacion del paciente. En caso de
no existir mejoria, y que se presenten complicaciones fre-
cuentes como hipoapneas o disminucion de la saturacion
de oxigeno, el paciente debe ser transferido a la Unidad
de Terapia Intensiva Pediatrica para una monitorizacion
permanente y ver si es necesaria cirugia.’

La técnica ortopédica quirtirgica utilizada en casos se-
veros es la Distraccion Osea Mandibular, que se basa en la
tension ejercida en esta area, lo cual estimula la histogé-
nesis 6sea, para ello se realiza una osteotomia mandibular
y se coloca un dispositivo metalico de distraccion fijado a
ambos lados de la osteotomia, posteriormente se activa el
distractor permitiendo la elongacion dsea hasta lograr el
nivel mandibular deseado, esto por un periodo de cuatro
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a seis semanas para permitir que el hueso se consolide. '

En el caso de nuestra paciente que presenta micrognatia
y paladar hendido, los procedimientos y cuidados terapéu-
ticos ya mencionados dieron resultados muy favorables
mejorando de manera significativa su estado nutricional
y su estado general de salud. Al no tratarse de un caso
severo no fue necesario realizar tratamiento quirurgico.

Potencial Conflicto de Intereses: Los autores declaran no
tener conflicto de intereses pertinentes a este articulo.
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