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INTRODUCCION

LaS O I f nlze Cakadetal prenatal permite:

- Detectar malformaciones faciales

- Sospechar SO S YicBsyONER Y 2 & 2a% 2 LJ- &
- Evaluar opciones diagndsticad y5 NutidaiS

- Realizal 2 Y a Satasniiddes

A Métodos de evaluacion:
- Ecografi&D, 3D, 4D
- RNM*




Ausencia de hueso nasal
A riesgo de aneuploidias

Perfil fetal. Ojos normales.
Hueso nasal. Globos y cristalinos.

ISUOG Practice Guidelines: performance of first-trimester fetal ultrasound scan. (2012). Ultrasound in Obstetrics & Gynecology,
41(1), 1027 113.



SCREENINGS TRIMESTREL-13+6 sem:

Triangulo retronasal:
Marcador de fisura palatina

- 2 procesos frontales del maxilar y el
paladar. En corte coronal, cara posteriot
de Ia narlz ﬂrmi:",‘,."i“x;; i ":“.L“‘;";M}'&f“f‘:., o 2 e oo . 7

GAP Maxilar

- Podria ser signo de FLP
sin embargo también se
puede observar en fetos normales.




EVALUACION ECOGRAFI@2

SCREENINS TRIMESTRE:

A Ambas orbitas presentes
A Perfil medio facial

A Nariz y fosas nasales

A Boca presente

A Labio superior intacto

Salomon, L. J., Alfirevic, Z., Berghella, V., Bilardo, C., Hernandez-Andrade, E., Johnsen, S. L. (2010). Practice
guidelines for performance of the routine mid-trimester fetal ultrasound scan. Ultrasound in Obstetrics &
Gynecology, 37(1), 1161 126.



EVALUACION ECOGRAFI@2

A Sagital frente, puente nasal, labio superior, labio inferior y mandibula.
Movimientos de la boca y protrusion de la lengua.

A Axial orbitas y didmetros orbitales. Lengua dentro de la cavidad bucal e
implantacion de los dientes en maxilar superior e inferior.

A Coronal indemnidad de anatomia facial: labios, nariz, cristalino y parpados
Movimientos oculares, succion y bostezo.

SAGITAL AXIAL CORONAL




ANOMALIAS DETECTABLES EN§

CERPO

Labios y Mandibula y
AHipertelorismo AArrinias AFisuras AMicrognatia
AHipotelorismo AProboscide labiales AMacroglosia
AAnoftalmia Acebocefalia AFisura AAnquiloglosia
AcCatarata palatina

congénita AFisura

AMasas labiopalatina

periorbitarias



Distancia interorbitario >p95.

HIPERTELORISMO

1 en 20.000 RN. ?’i.“\

50% se asocia a sd. Geneticos: Displasia
frontonasal, craneosinostosis (sd. Apert,
Carpenter y Crouzon)

,z$ (’x lHyperteIonsm

Newborn assessment of ocular distance

Rara asociacion con Trisomia 13.

Prondstico en hipertelorismo aislado es { | .

favorable, alteracion cosmética principalmen | @ _° @&
* Si se asocia a alguna alteracién genética, | — T
riesgo de retraso del neurodesarrollo. Q

Distance between the eyes should be measured in newborn infants if the eye spacing
appears abnormal. The standard values for the newborn include:

Arrow A. Outer canthal distance ranges from 5.2 to 7.3 cm (2 to 2.9 inches).

Arrow B. Inner canthal distance ranges from 1.5 to 2.55 cm (0.6 to 1 inch).

Arrow C. Interpupillary distance ranges from 3.25 to 4.5 cm (1.3 to 1.8 inches).

1. Tiffany M McKeé&arrett, MD. Assessment of the newborn infant. 29n202QUpToDate
2. Fetal abnormalities » Face, Hypertelorism2@1The Fetal Medicine Foundation.



HIPOTELORISMO

Distancia interorbitario <p5

1 en 20.000 RN

Defecto de migracion de la linea media.
Casos extrema4 ciclopia

Se asocia a holoprosencefalia
Trisomia 13 en el 50% de los casos
Sd genéticos: Meck&bruber

A Realizar neurosonografia: alto riesgo de
retraso del neurodesarrollo

Fetal abnormalities » Face, Hypotelorism2@21The Fetal Medicine Foundation.



ANOFTALMIA

Ausencia de globo ocular, e
nervio optico y quiasma.

*Microftalmia: globo ocular de menor
tamano

- Pueden ser uni/bilaterales.

- 50% asociado a anomaias
cromosomicagy trisomia 13

- 50% asociado a sd. Genéticos
(Goldenhar, Fraser y Fryns) .

anophthalmia microphthalmia

Fetal abnormalities » Face, Anophthalmia2@21The Fetal Medicine Foundation.



CATARATA CONGENITAE:

Opacidad en el cristalino o en las membranas circundantes.
1en10.000RN

- Sd. genéticosl(%): Lesiones bilaterlaes
A WalkegWarburg, condroplasia punctata

- Infecciones30%): Lesiones unilaterales
A Rubeola,CMV, toxoplasmosis

Estudios complementarios:

A Estudio ecografico detallado, neurosonografia.
A Técnica invasiva para cariotipo y ar@@H.

A Perfil TORCH.

Prondstica En casos aislados, buenos resultados con intervencion oftalmologic
post nacimiento. Sd genéticos tienen peor pronaostico.

1. JongPleij, Congenital Cataract, Visual Encyclopedia of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology, www.isuog.oi@g, 20¢9st
2. Fetal abnormalities » Face, Cataract2@21The Fetal Medicine Foundation.



ARRINIA

Ausencia congenita de nariz, cavidade $
nasales, placa cribiforme, Bulbos y
tractos olfatorios.

Muy baja prevalencigg0 casos descritos

- Aislada o asociada a otras malformaciones
faciales u holoprosencefalia

- Esporadica o asociada a sd. Genéticos

A Sd deBosmaarrinia, alteracion ocular e
hipogonadismo)

- Complementar con ECED y RNM

1. JongPleij, E.: Arhinia. Visual Encyclopedia of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology. www.isuog.org
January 2019.

2  Fetal abnormalities » Face. Nose anomalie0®21 The Fetal Medicine Foundation.



https://www.isuog.org/

PROBOSCIDE

Trastorno del desarrollo de las

placodas nasales

A Apéndice de tejido blando que se

proyecta desde la parte inferior de la frente™

- Probdscide linea media: siempre
se asocia a otras anomalias: o
holoprosencefalia arrinia,
hipotelorismo, ciclopia.

- Probdscide lateral: pueden ser £\ L [wa)
aisladas o asociadas a anomalias |
como fisuras faciales. Cyctopi Einmocephaly ebocephaly

A single median orbit is Two separate hypoteloric eyes Asing\e—nustril proboscis-like
associated with arrhin nose Is present I

. ——

)

ate ol

ia ang are associated with arrhinia and pri at a normal
proboscis formation above the proboscis formation above or position usually with
eve between the eyes. hypotelorism

1. International Society of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology (ISUOG)
2. Fetal abnormalities » Face, Nose anomalies. © 2021 The Fetal Medicine
Foundation.



FISURA LABRALATINA

1 en700nacimientos.

A

A

Mas comun en hombres que en mujeres y en raza
blanca que en negra.

Patologia GES*

Las anomalias cromosdmicas (trisoniidy 18),
estan presentes eh-2% de los casos. La fisura labi
unilateral no se asocia a alteraciones cromosomic

30% se asocia a Sd genéticos (Goldenhar, treach
Collins, Pierrdrobin).

Realizar estudio genético en central o bilateral.

1. International Society of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology (ISUOG)
2. Fetal abnormalities » Face, Facial Cleft. © 2021 The Fetal Medicine Foundation.
3. Louise WilkindHaug, MD, PhD. Etiology, prenatal diagnosis, obstetric management, and recurrence of cleft lip and/or pa@20DepToDate



FISURA LABIO
PALATINA

75% de los casos es unilatel

(mayor a izq) ¥5% bilateral.

- 50% compromete labio y ﬁ ﬁ
paladar.

- 25% solo el labio.

- 25% so6lo el paladar* ﬁ\ ﬂ A\

Types of orofacial clefts

Ultrallftlp Bilater: ldftlp

85% de los casos CL bilaterale&®o g
de los unilaterales, se asocian a y -~
defectos palatinos. S |

Unilateral cleft lip Unilateral cleft lip Bilatera
and anterior palate and full palate and ante

cleft lip Bilateral cleft lip
palate and full palate

Most cleft lips are unilateral and on the left side.

1. Louise WilkindHaug, MD, PhD. Etiology, prenatal diagnosis, obstetric management, and recurrence of cleft lip and/or pa@20DEpToDate



DIAGNOSTICO PRENATAE.

A Desde las 134 semanatos tejidos blandos de la cara son
visibles en eco TA.

A 2°T A corte axial y coronal

- Discontinuidad de los tejidos blandos
del labio superior uni / bilateral.

A RNM (til en casos de fisura palatina aislada
S 97%, E 94%

Complete cleft lip and palate

1. Louise Wilkinglaug, MD, PhD. Etiology, prenatal diagnosis, obstetric management, and recurrence of cleft lip and/or pa2@20DUpToDate
2. Diagnostic accuracy of fetal MRI to detect cleft palate: a raatdysis.AUvan der Ho&aieders HEM, van den Heuvel ML, vaiMadendorp H,
Kamalski DMAur J Pediat20201791):29. Epub2019Dec3.



