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RESUMEN

Introduccion: la secuencia malformativa de Pierre Robin se caracteriza
clinicamente por micrognatia, glosoptosis, obstruccion de la via aérea superior y
frecuentemente fisura palatina, pudiendo poner en riesgo la vida del neonato. El
tratamiento multidisciplinario es vital dada la afectacion multisistémica que
presentan estos pacientes. Objetivo: profundizar en el conocimiento actual de
la secuencia malformativa de Pierre Robin. Materiales y Métodos: se realiz6
una revisién actualizada de la literatura disponible. Los articulos se identificaron
a través de la busqueda automatizada en Pubmed, Scielo, y Elvieser, en el

periodo de abril de 2021. Fueron seleccionados 18 textos cientificos, escritos en
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idioma espanol e inglés, publicados entre el aino 1982 y el 2021. Conclusiones:
el conocimiento actual de esta enfermedad puede mejorar la calidad de vida de
los pacientes, el tratamiento conservador implica menos complicaciones a corto
y largo plazo para estos. Es importante determinar una adecuada terapéutica en
particular y un tratamiento especifico segun la gravedad de cada caso, con un
enfoque multidisciplinario.

Palabras Clave: Sindrome de Pierre Robin; secuencia de Pierre Robin

micrognatismo; glosoptosis; fisura del paladar.

INTRODUCCION

Segun describe del Busto Garcia (*) la triada de paladar hendido, micrognatia y
obstruccidn de la via aérea fue inicialmente descrita por Hilaire, (1822);
Fairbairn, (1846) y Shukowsky (1911). Pierre Robin, estomatdlogo francés, fue
el primero en reportar la asociacién de micrognatia con glosoptosis en 1923, no
obstante, el paladar hendido no era parte de la descripcion original. No fue hasta
1934 que expuso la asociacién frecuente con la hendidura palatina, asevera
Giudice A. ® En 1974 a esta triada se le denomind sindrome de Pierre Robin. ®
El término de secuencia fue acufiado por primera vez en 1982 por Carey et al.,
) en la actualidad se denomina de esta forma ya que son una serie de defectos
congénitos causados por una cascada de eventos iniciados por una malformacion
Unica.

El sindrome de Pierre Robin es una alteracién en el desarrollo embrionario del
primer arco braquial en las primeras nueve semanas de la gestacién, que origina
una hipoplasia en la mandibula con insercion posterior de la lengua, que es de
tamafo normal, impidiendo el cierre del paladar distal, por lo que no se produce
el desarrollo correcto del macizo craneo-encefalico, con dificultad respiratoria y
en la deglucion. Por todo ello, la secuencia de Pierre Robin se clasifica dentro de
las anomalias esqueléticas al ser esencialmente una patologia de la cavidad oral
posterior. (®

Como consecuencia de la micrognatia, la lengua se desplaza hacia atras

produciendo la obstruccién respiratoria que puede causar hipoxemia,



hipercapnea, edema pulmonar, dificultad de la alimentacidon, vdémitos,
desnutricion, neumonias por aspiracion y ocasionalmente la muerte. ®
Breugem CC et al. (® recientemente desarrollaron un consenso internacional
sobre las tres caracteristicas distintivas del patron dismorfico (glosoptosis,
micrognatia y obstruccidon de la via aérea superior) que deben incluirse en el
diagnédstico de secuencia malformativa de Pierre Robin en recién nacidos. El
paladar hendido se encuentra con frecuencia, pero no se considera un requisito
previo para el diagndstico.

En general, se desconoce la frecuencia en el mundo, en parte debido a la falta
de consenso sobre la naturaleza de la afeccion y porque la ocurrencia varia segin
la ascendencia, la ubicacidn geografica, la edad materna y el estatus
socioeconomico. ) En Cuba se desconoce su prevalencia real por la falta de
estudios y articulos publicados al respecto. ()

Debido a la importancia de esta entidad en la morbilidad y afectacién de la
calidad de vida de los pacientes en edad pediatrica, es preciso una adecuada
comprension de la misma para lograr su diagndstico a temprana edad por
estomatologos y médicos.

Objetivo

Profundizar en el conocimiento actual de la secuencia malformativa de Pierre
Robin.

MATERIALES Y METODO

Se realizd una revisién bibliografica de la literatura disponible. Los articulos se
identificaron a través de la busqueda automatizada en las bases de datos:
PubMed, Scielo y Elvieser, en el periodo de abril de 2021. En la busqueda fueron
utilizadas las siguientes palabras claves Sindrome de Pierre Robin, secuencia de
Pierre Robin, micrognatismo, glosoptosis y fisura del paladar. Fueron
seleccionados 18 textos cientificos, escritos en idioma espaiol e inglés, los
cuales habian sido publicados entre el afio 1982 y 2021. Se empled el método
de andlisis de publicaciones para extraer la informacién relevante; se realiz6 el

ordenamiento y la combinacion de la informacién recolectada.



DESARROLLO

Incidencia

La incidencia de la secuencia Robin es 1:8 500 nacidos vivos, con una relacion
hombre-mujer 1:1 y un comportamiento autosémico recesivo en su herencia,
aunque algunos autores reportan un rango de frecuencia de entre de 1: 2 000 a
1: 10 000 neonatos, ®otros de 1 en 5 600-8 000 nacidos vivos. ¥
Embriogénesis

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.

La region facial del ser humano comienza su formacion alrededor de la cuarta
semana de vida intrauterina tras la aparicion del proceso frontonasal, maxilar y
mandibular. Los procesos maxilares contribuiran a la formacién del tercio medio
de la cara y del paladar duro y blando. Conforme crecen los procesos palatinos
se desplazan hacia la linea media; sin embargo, en esta etapa de vida
intrauterina la lengua en desarrollo ocupa un lugar superior dentro de la cavidad
bucal y los procesos palatinos contactan con ella durante su recorrido hacia la
linea media, por tal motivo cuando los procesos palatinos contactan finalmente
con la lengua éstos tienden a descender a cada lado de ésta. No es sino hasta
la octava semana de gestacion cuando los procesos palatinos ejercen presion
sobre la lengua deslizdandose sobre ella, lo cual produce una elevacién de los
procesos palatinos y una posterior fusién y remodelacidn 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.

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 alimentacion.(*®
Etiopatogenia

La etiologia de la secuencia malformativa de Pierre Robin no estd completamente
descrita y se plantea un factor hereditario junto con otros factores fenotipicos
los cuales alteran el desarrollo y crecimiento fetal, limitando asi la movilidad del
craneo, por la presién constante de la mandibula sobre el esternén en las
primeras siete a diez semanas de gestacion. 1)

Durante los afios se han desarrollado tres teorias para poder explicar la
patogenia de dicha secuencia. (1)

Teoria Mecanica: la teoria mecanica es la mas aceptada. Esta describe que se
produce una hipoplasia mandibular durante el séptimo y undécimo periodo de
gestacion. Durante dicho periodo, la lengua se encuentra alta en la cavidad oral,
lo cual va a provocar una hendidura palatina en forma de “U” invertida y ausencia
de labio leporino. El oligohidramnios, el cual es un volumen deficiente de liquido
amniodtico, el cual causa una disminucion en el soporte de la cabeza fetal
resultando en una flexién de la barbilla hacia abajo provocando una deformacion
de la mandibula y una impactacion de la lengua contra el paladar que va a
impedir la fusién de los procesos palatinos. )

Teoria de Maduracion Neuroldgica: la teoria de maduracion neuroldgica explica
el retraso en la maduracion neuroldgica que se evidencia por la electromiografia
de la musculatura de la lengua, pilares faringeos y paladar. La electromiografia
es un procedimiento de diagndstico que se utiliza para poder evaluar la salud de
los musculos y las células nerviosas que los controlan. Se manifiesta un retraso
de la conduccidon nerviosa del nervio hipogloso, el cual es motor para los
musculos intrinsecos y extrinsecos de la lengua tales como el estilogloso,
hiogloso y geniogloso. Se ha descrito dicha teoria debido a la correccién
espontanea de la secuencia de Pierre Robin, la cual seria soportada por esta
teoria. (V)

Teoria disneuroldgica romboencefalica: esta teoria estipula que existe una falla

en la organizacién que regula la parte motora del romboencéfalo, el cual es el



que da origen al bulbo, protuberancia y cerebro. Esta se encuentra relacionada
con un problema grave durante la odontogénesis. (V)

Componente genético

En cuanto al componente genético de la SPR se han descrito varios genes y loci
candidatos, en casos en que se manifiesta como un componente sindrémico se
ha descrito una microdelecién en 22gq11.2, mientras que en los casos en que se
presenta de forma aislada se han identificado microdeleciones en sitios
especificos de varios cromosomas, tales como 2q24.1-33.3, 4q32-qter, 11q21-
23.1y 17g21-24.3. Sin embargo, se ha mapeado un gen con locus en 17q24.3
con expresion autosémica dominante y con una elevada penetrancia, mediante
anadlisis de ligamiento genético realizado en 12 personas afectadas
pertenecientes a cuatro generaciones de una misma familia. Entre los genes
candidatos, en base a su patron de expresion fenotipica en estudios realizados
en ratones y su implicacién en las vias de sefalizacidén molecular de la regulacién
condrogénica, se encuentran SOX9, KCNJ2, KCNJ16 y MAP2K6. (2 811)

Relacién con otros sindromes

Durante la infancia es muy frecuente encontrar un sin nimero de alteraciones
del desarrollo en la regidn bucal y maxilofacial, sin embargo, es importante que
el especialista las pueda clasificar y diagnosticar el sindrome que presenta. ()
En un 26 % se asocia a los sindromes de cabeza y cuello, dentro de los cuales
estan: sindrome de Beckwith-Wiedemann, disostosis mandibulo facial, sindrome
de Moebius, sindrome de Stickler (34 %), sindrome velocardiofacial (11-15 %),
los sindromes de Duane, Cornellia de Lange, de Nager, Emanuel, Treacher
Collins (5 %), sindrome fetal alcohol (10%) y a otras decenas sindromes mas.
(1,2,12)

La mortalidad descrita para un recién nacido se describe entre un 2 % y un 26
%, dependiendo entre otros factores si se asocia o no a otro sindrome.
Manifestaciones clinicas

Las manifestaciones clinicas de la secuencia de Pierre Robin se basan
primordialmente en la triada patognomodnica de dicho sindrome:
Glosoptosis: Es un desplazamiento de la lengua hacia atras debido a la fijacion

que tiene el musculo geniogloso. Esto va a causar un estrechamiento de la



faringe que impide la correcta alimentacion del recién nacido y produce
trastornos del desarrollo. Se presenta en un 70-85% de los casos de secuencia
de Pierre Robin. El principal motivo de dicha manifestacion se da durante el
desarrollo embrionario, cuando las dos ramas mandibulares no tienen un
correcto acercamiento. ()

Hipoplasia mandibular: Se presenta clinicamente con un overjet aumentado y
una maloclusion clase 11, y se debe a la discrepancia que existe entre un maxilar
con crecimiento habitual y una mandibula pequena. Dicha discrepancia oscila en
promedio de 10 a 12mm. A esta manifestacién clinica también se le conoce como
“perfil de pajaro” debido al hipodesarrollo de la mandibula. Se presenta en todos
los casos de secuencia de Pierre Robin. 1)

Fisura Palatina: Esta manifestacién se presenta debido al desplazamiento
posterior y superior de la lengua durante el desarrollo embrionario, lo cual no
permite la union de los procesos palatinos. Esta es una de las causas mas
importantes para la aparicion de disnea y cianosis en recién nacidos con dicho
sindrome. Puede englobar tanto el paladar duro como el paladar blando, y puede
estar asociado con labio leporino. Incluso en ciertos casos, se puede presentar
una imagen de uvula bifida. Se presenta de 14-91% de los casos. 1

Este sindrome ocurre generalmente como caso aislado sin patologia asociada,
aunque tampoco es raro que se asocie a otros problemas sistémicos
(neuroldgicos, cardiacos) y mas frecuentemente oftalmoldgicos.

Son caracteristicas las curvas de crecimiento ponderal muy insuficientes o
asociadas a la desnutricidn, lo que esta dado por la dificultad de la alimentacidn
y por el gasto energético que destinan a mantener una adecuada ventilacién
respiratoria. La dificultad que tienen para alimentarse los pacientes con
sindrome de Pierre Robin, también esta relacionada con una incoordinacion de
los mecanismos de succion y deglucion, y con anomalias en la dinamica
esofagica de grado variable que son con frecuencia refractarias al tratamiento
antireflujo clasico. La manometria esofagica muestra hipertonia y, en un alto
porcentaje de los casos, falla en la relajacidon del esfinter inferior del eséfago

asociado a la disquinesia esofadgica Estas alteraciones suelen regresar después



del afio de edad y se han atribuido a defecto en el control de la motilidad
esofagica a nivel del Sistema Nervioso Central. ®

Estrategias terapéuticas

Tratamiento conservador

El tratamiento debe ser propuesto por un grupo multidisciplinario a razén de las
disimiles manifestaciones clinicas de dicha entidad. Primero, se debe tomar en
cuenta y tratar la condiciéon que ponga en riesgo la vida del paciente, como es
la obstruccion de la via aérea o la dificultad para alimentarse. Después de tener
estas condiciones bajo control, el paciente debe ser evaluado por el resto del
equipo multidisciplinario para asi planificar el tratamiento sucesivo. (2/11/13,14)
Posicionamiento prono.

Esta intervencién fue propuesta originalmente por el propio Robin, quien
hipotetizd que el estrecho espacio faringeo puede ser corregido por la gravedad
moviendo la mandibula hacia adelante en bebés que duermen en prono. (> En
la actualidad Coutier L et al. 1® en su estudio documentaron objetivamente la
eficacia del posicionamiento prono.

Obturador palatino

El TPP (Tlbingen Palatal Plate) consiste en una placa base palatal que cubre el
paladar duro y la hendidura, asi como las crestas alveolares, y soporta una
extension velar (espoldon) de longitud individual (aproximadamente 3 cm) que
termina justo por encima de la epiglottis y desplaza la base de la lengua hacia
adelante, abriendo asi las vias respiratorias y corrigiendo la glossoptosis
subyacente. La instalacidon del TPP se controla mediante nasofaringoscopia
fibradptica sin sedacion. Durante el procedimiento endoscépico, que
generalmente toma sélo 1-2 min, se comprueba la punta de la extensién velar
y su angulo, responsable del desplazamiento hacia adelante de la base de la
lengua, se ajusta para que empuje a este Ultimo lo suficientemente hacia
adelante para erigir la epiglottis, ampliando asi el espacio faringeo. La eficacia
de la TPP se determina regularmente mediante estudios del suefio, el primero
se realiza inmediatamente antes del inicio del tratamiento y, posteriormente,

antes del alta, y al menos 3 y 6 meses después de iniciar el tratamiento con TPP.



En conjunto, ayuda a corregir el defecto anatdmico subyacente al permitir que
la lengua asuma una posicién normal. (>

Tratamiento quirdrgico

Labioglosopexia de Routledge

Del Busto Garcia et al. (V) plantean que entre las técnicas quirdrgicas de eleccion
encontramos la labioglosopexia de Routledge para garantizar la permeabilidad
de la via aérea en el paciente. Narran como los principios de esta técnica
quirurgica fueron descritos inicialmente en 1911, la lengua fue simplemente
suturada al labio inferior. En 1946, el concepto fue popularizado por Douglas. En
la técnica de Douglas, un area rectangular era denudada debajo de la lengua a
lo largo del piso de la boca, sobre el alveolo y en el labio inferior; entonces la
lengua es llevada hacia adelante. Una sutura de colchonero es pasada desde el
dorso de la lengua hasta el mentdn. Esta técnica fue modificada en 1960 por
Routledge, y mas recientemente por Argamaso.

Esta presenta distintas complicaciones como infecciones de heridas, dehiscencia
de adherencia o formacion de cicatrices en el labio y el suelo de la boca, (>
mientras Giugliano V. C %) menciona que no soluciona el problema vy altera la
fonacion. Sin embargo H. Broucsault et al. (7> muestran resultados 6ptimos con
el uso de la misma.

Distraccién mandibular

Este procedimiento tiene como objetivo corregir la hipoplasia mandibular
mediante la realizacion de una osteotomia mandibular vertical bilateral, y la
colocacidon de pines para un distractor externo (o interno) multi vector. Los
objetivos de la distraccién ésea son, aumentar las dimensiones de la mandibula
mediante una elongacién gradual del hueso y de los tejidos blandos adyacentes.
De esta forma se logra producir un adelantamiento de la base lingual lo que
logrard aumentar el espacio de la via aérea retrofaringea. 4

Se describen complicaciones como infecciones en el sitio del pin (en 18%), falla
del dispositivo (10%), lesiones nerviosas alveolares inferiores persistentes
(6%), y algo mas raramente, dafo a los foliculos dentales que resulta en pérdida

dental a largo plazo, formacién de quiste dentigero y anquilosis témporo-



mandibular se notificaron con bastante frecuencia. (*> Algunos autores (1418
consideran esta técnica como el tratamiento de eleccion.

Limitaciones del diagndstico

El diagndstico de la SPR es dificil, por lo que se requiere tener un conocimiento previo y
realizar diversas pruebas, es importante realizar estudios radiograficos para asi
establecer un mejor diagndstico y tratamiento. Se recomienda realizar: radiografia
panoramica, radiografias periapicales, aletas de mordida, ortopantomografia vy
telerradiografia lateral de craneo. (11

La radiografia lateral presenta limitaciones por la naturaleza bidimensional de las
imagenes radioldgicas y por la dificultad de colocaciéon e inmovilizaciéon del nifo. La
tomografia computalizada puede crear reconstrucciones tridimensionales mas precisas,
pero expone al paciente a una radiacion muy alta. En la actualidad se recomienda
técnicas de diagnédstico 3D. Por estas razones el diagndstico de la micrognatia es
esencialmente clinico, ? lo cual constituye una limitacion pues no se obtienen las
mensuraciones de las estructuras 6seas involucradas.

Ademas, los criterios diagndsticos varian, algunos autores consideran que el paladar
hendido pertenece a la SPR, (1011) mientras que otros la definen como la asociacion de
retrognatia, glosoptosis y obstruccion de las vias respiratorias, con o sin paladar hendido,
(2,7.9,18) gin que se llegue a un consenso de dichos criterios, lo que deriva en la existencia
de un sub-registro de la incidencia de tales pacientes, quedando casos que sin
diagndstico apropiado no obtienen el tratamiento recomendado y son susceptibles a la

presencia de complicaciones. (°/18)

CONCLUSIONES

El conocimiento actual de esta enfermedad puede mejorar la calidad de vida de
los pacientes. Es importante determinar una adecuada terapéutica en particular
y un tratamiento especifico segun la gravedad de cada caso, con un enfoque
multidisciplinario. Se debe priorizar como primera linea el tratamiento
conservador, que implica menos complicaciones a corto y largo plazo para estos

ninos.
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