CERPO

Centro de Referencia Perinatal Oriente

Seminario N°23
Evaluacion ecografica de cara
normal y patoldgica

Dra. Francisca del Pozo Guerrero,

Dr. Daniel Martin Navarrete, Dr. Juan Guillermo Rodriguez
Arias, Dra. Daniela Cisternas Olguin, Dra. Susana Aguilera
Pena,

Dr. Rodrigo Terra, Dr. Sergio de la Fuente Gallegos

Enero 2021



INTRODUCCION

La evaluacion de cara fetal prenatal permite:

Detectar malformaciones faciales

Sospechar Sd. Genéticos y cromosomopatias
Evaluar opciones diagnosticas y terapéuticas
Realizar Consejeria a familiares

Métodos de evaluacion:
- Ecografia 2D, 3D, 4D
- RNM*




EVALUACION ECOGRAFICA

SCREENING 12 TRIMESTRE 11-13+6 semanas:

Ausencia de hueso nasal
- 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), 102-113.



EVALUACION ECOGRAFICA

SCREENING 12 TRIMESTRE 11-13+6 sem:

Triangulo retronasal:
Marcador de fisura palatina

- 2 procesos frontales del maxilar y el
paladar. En corte coronal, cara posterior
de la nariz. S ST B SR

GAP Maxilar:

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

Figure 2 Ultrasound images in the mid-sagittal planc of the facc in a normal fetus with no maxillary gap (a), a normal fetus with small
maxillary gap (arrow) (b) and four fetuscs with cleft lip and palate, showing partial (¢,d.c) or complete (f) maxillary gap (arrows).



EVALUACION ECOGRAFICA

SCREENING 22 TRIMESTRE:
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 Ambas orbitas presentes

e Perfil medio facial

* Nariz y fosas nasales

* Boca presente
* Labio superior intacto Wp

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), 116-126.



EVALUACION ECOGRAFICA

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

* Axial: orbitas y diametros orbitales. Lengua dentro de la cavidad bucal e
implantacion de los dientes en maxilar superior e inferior.

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

SAGITAL AXIAL CORONAL




ANOMALIAS DETECTABLES EN CARA

Labios y Mandibula y

 Hipertelorismo * Arrinias * Fisuras » Micrognatia
« Hipotelorismo « Proboscide labiales « Macroglosia
» Anoftalmia » cebocefalia * Fisura » Anquiloglosia
- Catarata palatina

congénita * Fisura
e Masas |abi0pa|atina

periorbitarias



HIPERTELORISMO

Distancia interorbitario >p95.
1 en 20.000 RN.

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

Rara asociacion con Trisomia 13.

Prondstico en hipertelorismo aislado es

favorable, alteracion cosmética principalmente.

* Si se asocia a alguna alteracion genética, hay
riesgo de retraso del neurodesarrollo.
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Newborn assessment of ocular distance

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 McKee-Garrett, MD. Assessment of the newborn infant. Jun 29, 2020.UpToDate
2. Fetal abnormalities » Face, Hypertelorism. © 2021 The Fetal Medicine Foundation.



HIPOTELORISMO

Distancia interorbitario <p5
1 en 20.000 RN

- Defecto de migracion de la linea media.
Casos extremos -2 ciclopia

- Se asocia a holoprosencefalia
- Trisomia 13 en el 50% de los casos
- Sd genéticos: Meckel-Gruber

e Realizar neurosonografia: alto riesgo de
retraso del neurodesarrollo

Fetal abnormalities » Face, Hypotelorism. © 2021 The Fetal Medicine Foundation.



ANOFTALMIA

Ausencia de globo ocular,
nervio optico y quiasma.

*Microftalmia: globo ocular de menor

tamano

Pueden ser uni/bilaterales.

50% asociado a anomaias
cromosdmicas = trisomia 13

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

=
anophthalmia microphthalmia

Fetal abnormalities » Face, Anophthalmia. © 2021 The Fetal Medicine Foundation.



CATARATA CONGENITA

Opacidad en el cristalino o en las membranas circundantes.
1 en 10.000 RN

- Sd. genéticos (10%): Lesiones bilaterlaes
- Walker—Warburg, condroplasia punctata

- Infecciones (30%): Lesiones unilaterales
- Rubeola, CMV, toxoplasmosis

Estudios complementarios:

e Estudio ecografico detallado, neurosonografia.
* Técnica invasiva para cariotipo y array-CGH.
* Perfil TORCH.

Prondstico: En casos aislados, buenos resultados con intervencion oftalmoldgica
post nacimiento. Sd genéticos tienen peor prondstico.

1. Jong-Pleij, Congenital Cataract, Visual Encyclopedia of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology, www.isuog.org, August 08, 2019.
2. Fetal abnormalities » Face, Cataract. © 2021 The Fetal Medicine Foundation.



ARRINIA

Ausencia congénita de nariz, cavidades
nasales, placa cribiforme, Bulbos y
tractos olfatorios.

Muy baja prevalencia, 50 casos descritos

- Aislada o asociada a otras malformaciones
faciales u holoprosencefalia

- Esporadica o asociada a sd. Genéticos

— Sd de Bosma (arrinia, alteracién ocular e
hipogonadismo)

- Complementar con ECO 3Dy RNM

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

7. Fetal abnormalities » Face. Nose anomalies. © 2021 The Fetal Medicine Foundation.



https://www.isuog.org/

PROBOSCIDE

Trastorno del desarrollo de las

placodas nasales
= Apéndice de tejido blando que se
proyecta desde la parte inferior de la frente

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

Lateral proboscis Supernumerous proboscis

- Probdscide lateral: pueden ser & | o |we
aisladas o asociadas a anomalias = - -
Como fisu ras fa Ciales. Cyclopia Ethmocephaly Cebocephaly

A single median orbit is WO Separate hypoteloric eyes A single-nostril proboscis-like
associated with arrhinia and @€ associated with arrhinia and nose is present 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 LABIO-PALATINA

1 en 700 nacimientos.

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

 Patologia GES*

e Las anomalias cromosdmicas (trisomias 13y 18),
estan presentes en 1-2% de los casos. La fisura labial
unilateral no se asocia a alteraciones cromosomicas.

* 30% se asocia a Sd genéticos (Goldenhar, treacher
Collins, Pierre-Robin).

—> 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 Wilkins-Haug, MD, PhD. Etiology, prenatal diagnosis, obstetric management, and recurrence of cleft lip and/or palate. Dec 2020. UpToDate



FISURA LABIO
PALATINA

Types of orofacial clefts

p CERPO

Hard palate

Soft palate

Uvula

75% de los casos es unilateral

(mayor a izq) y 25% bilateral.
- 50% compromete labioy ﬁ
paladar. Unilateral cleft |i Bilateral cleft li

- 25% sélo el labio.

- 25% sélo el paladar*

Nasal septum
Nasal cavity

Unilateral cleft palate Bilateral cleft palate

ﬁ AR

Unilateral cleft lip Unilateral cleft lip Bilateral cleft lip Bilateral cleft lip
and anterior palate and full palate and anterior palate and full palate

85% de los casos CL bilaterales y 70%
de los unilaterales, se asocian a
defectos palatinos.

Most cleft lips are unilateral and on the left side.

1. Louise Wilkins-Haug, MD, PhD. Etiology, prenatal diagnosis, obstetric management, and recurrence of cleft lip and/or palate. Dec 2020. UpToDate



DIAGNOSTICO PRENATAL

Desde las 13-14 semanas los tejidos blandos de la cara son
ViSibIeS en eCO TA. Complete cleft lip and palate

4 s
Upper lip

29T => corte axial y coronal S

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

RNM util en casos de fisura palatina aislada
S97%, E 94% i S

Fetus with bilateral cleft lip/palate with premaxillary protrusion

Magnetic resonance image of cleft soft palate

(A) T2 weighted magnetic resonance '|mag|ng of fetus at 20 weeks gestational age with (A) Sagittal view of fetus with bilateral cleft lip and palate. Note the elevation of the nasal structures and
micrognathia and cleft soft palate (without cleft lip). Note how the tongue is high in the premaxillary protrusion (arrow).
oropharynx and there is absence of the soft palate. (B) Coronal view.

(B) Magnetic resonance imaging of normal fetal soft palate (arrow).

1. Louise Wilkins-Haug, MD, PhD. Etiology, prenatal diagnosis, obstetric management, and recurrence of cleft lip and/or palate. Dec 2020. UpToDate
2. Diagnostic accuracy of fetal MRI to detect cleft palate: a meta-analysis.AUvan der Hoek-Snieders HEM, van den Heuvel ML, van Os-Medendorp H,
Kamalski DMA Eur J Pediatr. 2020;179(1):29. Epub 2019 Dec 3.



DIAGNOSTICO PRENATAL

Fisura palatina aislada es dificil de evaluar de
forma prenatal por ecografia

— La ausencia de Uvula 'y
paladar, se ha descrito el sigho =
como marcador sugerente de FP.




MANEJO POST NATAL

Cirugia fetal: Sélo descrito exitosamente en animales.

Tratamiento post natal: cirugia a los 3-6 meses de vida.

Prondstico dependera principalmente de si se asocia a algun
sindrome o es una anomalia asilada.

** Puede tener complicaciones a largo plazo:
malformaciones dentales, alteracion auditiva y olfatoria,
trastornos psicologicos.

1. Fetal abnormalities » Face, Facial Cleft. © 2021 The Fetal Medicine Foundation
2. Louise Wilkins-Haug, MD, PhD. Etiology, prenatal diagnosis, obstetric management, and recurrence of cleft lip and/or palate. Dec 2020. UpToDate



MICROGNATIA

Labio superior prominente y mentdn retraido
en el plano medio-sagital de la cara.

1 en 1.500 nacimientos

- Micrognatia severa se asocia a PHA desde las 25 semanas,
debido a glosoptosis (lengua de tamafno normal que obstruye
una cavidad oral pequefia).

** Realizar estudio genético
- Cromosomopatias (30%): trisomia 18 y triploidias

- Se asocia a mas de 50 sd. Genéticos:
—> Pierre — robin, Treacher Collins, otocefalia.

**Equipo multidisciplinario al parto, eventual necesidad de intubar

* Prondstico: Mortalidad neonatal: >80% debido a s
anomalias asociadas. En Pierre-Robin la supervivencia es buena. =

1. Fetal abnormalities » Face, Micrognathia. © 2021 The Fetal Medicine Foundation.



PRINCIPALES SINDROMES

1. TREACHER COLLINS: Trastorno autosdémico dominante
del desarrollo craneofacial.

1 de cada 25.000 — 50.000 NV

- Alteracion del gen TCOF, ubicado en el cromosoma 5
(5931.3-9g33.3)

- Caracteristicas clinicas: hipoplasia malar, hendidura del
cigomatico, colobomas, cara con perfil convexo,
retrognatia, anomalias del oido externo, hipoacusia de
conduccion en algunos casos, puede tener paladar
hendido y atresia de coanas

- Tratamiento: En caso de trastornos para la
alimentacion o en las vias respiratorias, cirugia post
natal los primeros anos.

En caso de Correccion quirurgica de otras anomalias
faciales, cirugia desde los 7 afios aprox.

1. Edward P Buchanan, MD. Syndromes with craniofacial abnormalities. May 01, 2018. UpToDate

2. Kubo, S., Horinouchi, T., Kinoshita, M., Yoshizato, T., Kozuma, Y., Shinagawa, T., & Ushijima, K.
(2019).

Visual diagnosis in utero: Prenatal diagnosis of Treacher-Collins syndrome using a 3D/4D
ultrasonography.

Taiwanese Journal of Obstetrics and Gynecology, 58(4), 566—-569



PRINCIPALES SINDROMES

2. SINDROME BINDER (displasia maxilonasal)

Patologia rara de etiologia desconocida.

Se caracteriza por una nariz acortada con un
angulo nasolabial agudo y un labio superior
convexo. El seno frontal puede estar

subdesarrollado.
40-50% tienen anomalias cervicoespinales.  Bhersmtome.  Normai fetus

Tratamiento: Consiste en una correccion
nasal y maxilar, seguida de rehabilitacion
ortodoncia

1. Edward P Buchanan, MD. Syndromes with craniofacial abnormalities. May 01, 2018. UpToDate
2. Jong-Pleij, E. Binder syndrome. Visual Encyclopedia of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology, www.isuog.org, October 2018.


https://www.isuog.org/

PRINCIPALES SINDROMES

3. SINDROME PIERRE ROBIN

1 en 10.000 RN. Detencion del desarrollo mandibular que
ocurre antes de las 9 semanas.

TRIADA: micrognatia + glosoptosis + hendidura palatina:

Hipoplasia mandibular = desplazamiento posterior de la
lengua que evita el cierre palatino = paladar hendido

- Diagnostico prenatal: sospecha si micrognatia + PHA

- En general trastorno aislado, pero puede ser parte de
sindromes genéticos mas graves.

Al nacimiento puede asociarse a compromiso respiratorio:
Hipoxia, HTP y retraso del crecimiento. (La mayoria se
resuelve entre los 3y 12 meses x crecimiento facial)

Ademas Se asocia a trastornos de succion y alimentacion.
Manejo quirurgico post natal. (paladar hendido).

1. Edward P Buchanan, MD. Syndromes with craniofacial abnormalities. May 01, 2018. UpToDate
2. Lozano-Cifuentes, Alejandro, Siguen, Maria |., Ayrad, Yamal M., Diaz, Pamela A., & Apa, Sebastian N.. (2018). Secuencia de Pierre Robin:
implicacion de la fisura palatina en la distraccién mandibular. Cirugia Pldstica Ibero-Latinoamericana, 44(3), 281-286.



DE GRUYTER |. Perinat. Med. 2017; aop

Review article

Mohamed Ahmed Mostafa AboEllail and Toshiyuki Hata*
Fetal face as important indicator of fetal brain
function CERPO

Se plantea que las expresiones faciales fetales pueden reflejar la funcion y el desarrollo
cerebral fetal durante diferentes etapas del desarrollo in-utero.

— Parpadeo: Respuesta refleja relacionada con SNC y dopamina.
— Bostezo: Desarrollo del tallo cerebral y funcién neuromuscular periférica.
— Succion: Reflejo, preparacion para la vida extrauterina.

- Expulsién de lengua: Musculatura e inervacién indemne. Podria asociarse a centros
cerebrales superiores que controlan estos movimientos.

- Expresion facial podria reflejar emociones, nivel de confort o dolor intrauterino*.

AboEllail, M. A. M., & Hata, T. (2017). Fetal face as important indicator of fetal brain function. Journal of Perinatal Medicine, 45(6)
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