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RESUMEN

Introduccién: el labio hendido (LH), el paladar hendido (PH) o su presentacién conjunta (LPH) son un grupo de defectos
congénitos originados por un trastorno en la fusion de tejidos embrionarios. Objetivo: caracterizar la poblacién peditrica
con labio y/o paladar hendido. Materiales y métodos: estudio descriptivo observacional retrospectivo transversal durante
2022 en un hospital regional. Resultados: se incluyeron 42 pacientes, de predominio mujeres, la mayoria no sindrémicos, dos
fallecieron por malformaciones congénitas y tres con deteccion molecular (variante en NOTCHI, microdelecién en Xq26.32
y 4q32.3-q34.3). El diagnoéstico fue posnatal (95%). El tipo de hendidura mas frecuente fue el LPH unilateral izquierdo. La
distribuciéon por sexo para LPH fue mayores en hombres y PH en mujeres, mientras que el LH fue igual para ambos sexos.
Los factores encontrados fueron consumo de alcohol (2%), exposicion a pesticidas (12%) y antecedentes familiares de fisuras
orofaciales (13%). La edad promedio del inicio quirtirgico fue 18 meses, el principal primer procedimiento fue la queiloplastia
(24%), con promedio de 2 intervenciones quirurgicas, el 33% presentaron complicaciones. Discusion: la mayoria de los casos

fueron no sindrémicos, lo cual se correlaciona con el componente epigenético de esta entidad, la frecuencia de los tipos
de lesiones y su distribuciéon por sexo se diferencian de la epidemiologia reportada. Conclusion: se recomienda evaluar los
controles prenatales de la zona y optimizar la edad de inicio de la correccién quirtrgica.
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ABSTRACT

Introduction: cleft lip (CL), and cleft palate (CP) or combined cleft lip and palate (CLP) are a group of congenital anomalies
caused by the failure of fusion of embryonic tissues. Objective: to characterize the pediatric population with cleft lip and/
or palate. Materials and methods: a retrospective cross-sectional observational descriptive study conducted during 2022 in
a regional hospital. Results: 42 patients were included, predominantly females, the majority were non-syndromic, two died
due to other congenital malformations and molecular detections such as the NOTCHI variant and Xq26.32 and 4q32.3-q34.3
microdeletions were identified in three patients. The diagnosis was postnatal (95%). Unilateral CLP of the left side was the
most common cleft type. Gender distribution showed that CLPs occurs more frequently in males, CPs in females, while CL
occurs in both genders in equal numbers. Risk factors identified were alcohol intake (2%), pesticide exposure (12%) and
family history of orofacial clefts (13%). The mean age at first surgical repair was 18 months, cheiloplasty (24%) being the
main procedure performed, requiring an average of 2 surgical interventions, with complications in 33%. Discussion: most
cases were non-syndromic, which correlates with the epigenetic component of this entity, the frequency of the type of
lesions and their gender distribution differs from the existing epidemiology reports. Conclusion: prenatal testing for these

conditions and optimizing the age at first surgical repair, are recommended.
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INTRODUCCION

El labio hendido (LH), el paladar hendido (PH) o su
presentacion conjunta de labio y paladar hendido (LPH),
constituyen un grupo de defectos congénitos originados
por un trastorno en la fusién de tejidos embrionarios de la
linea media del tercio medio facial entre las semanas 4 y 12
de gestacion.'

Es la malformacion congénita craneofacial més frecuente,
representando 25% de todos los defectos®; de acuerdo con
los datos de un metaanalisis la prevalencia del PH es de 0,33
por cada 1.000 nacidos vivos, para el LH de 0,3 y para LPH
de 0,45.° La distribucién del tipo de lesiones por sexo es de
2:1 hombre/mujer para LH o PH, mientras que en LPH es de
0,5:1."* La principal localizacién es en el lado izquierdo con
una proporcién 2:1, las presentaciones mas comunes son en
orden de frecuencia LPH, PH y LH."**

La etiologia es multifactorial, se han identificado mas de
30 genes en los casos no sindrémicos hallandolos en 10% de
las personas con fisuras orales en apariencia no sindrémicas
variantes de estos genes, lo que sugiere una superposicion
genética entre ambos tipos. El estrato social bajo’, el
consumo de alcohol y cigarrillo, asi como la exposicién a
pesticidas se consideran los principales factores de riesgo
en estudio®’, mientras que los dos factores protectores mas
importantes son el adecuado control prenatal y la ingesta
temprana de acido fo6lico.*"

Existen multiples sistemas de clasificacion, sin embargo se
pueden describir teniendo en cuenta 4 pardmetros: la forma
de la hendidura del paladar, la localizacién, la extension y
segtin la estructura afectada.” El tratamiento se divide en

preoperatorio y quirtrgico, el primero consiste en apoyo
a la lactancia materna.’ Las intervenciones quirirgicas
mas frecuentes son la queiloplastia y la palatorrafia,
las cuales deben completarse entre los 7 y 12 meses."'°
Entre las complicaciones quirtrgicas mas frecuentes se
encuentran sangrado, dehiscencia de suturas, infecciones
del sitio operatorio y problemas respiratorios como
laringoespasmo.'*>'¢

MATERIALES Y METODOS

Estudio retrospectivo descriptivo de corte transversal en
el Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo
(HUHMP), entidad de tercer nivel al sur de Colombia, en el
periodo 2022. Se realizé muestreo no probabilistico tomando
como criterio de inclusion a los pacientes menores de 18 afios
atendidos en esa institucion, con cédigos diagnodsticos del
CIELO relacionados con LH y/o PH. Se excluyeron aquellos
con historias incompletas. Las variables fueron divididas en
7 grupos: caracteristicas sociodemogréﬁcas, antecedentes
familiares y personales, antecedentes perinatales, factores
maternos, clinica del defecto, genéticos y del tratamiento.
Los datos se recolectaron a través de la observacion directa
no participativa, revisando historias clinicas que cumplieran
los criterios de inclusién y exclusion. Se registraron en
forma andénima los datos, usando numeros correlativos
para asegurar la confidencialidad de los pacientes, en

REPERT MED CIR. 2025;34(1):40-45




2 Repertorio o

de Medicina y Cirugia

una encuesta disefiada por los investigadores y una base
de datos en el programa Microsoft Excel® 2019. Para el
analisis estadistico descriptivo se usé el paquete stata
versién 13 midiendo las variables cualitativas nominal con
porcentaje y las cuantitativas discretas con mediana, rango
intercuartilico y desviaciéon estandar.

RESULTADOS

En el periodo de estudio (2022) acudieron 45 pacientes
menores de edad con diagnéstico de labio y/o paladar
hendido (LH/PH) al HUHME, de los cuales 3 tenian historias
clinicas incompletas por lo que se incluyeron en total 42
pacientes, con rango intercuartilico de edad entre 9 y 123
meses, de predominio femenino (55%) que residian en la
zona rural (62%). El régimen de afiliacién mas frecuente fue
el subsidiado (79%) y de los 42 casos solo 5% fallecieron
debido a multiples malformaciones congénitas incompatibles
con la vida.

El nexo positivo en cuanto a antecedentes familiares de
LH y/o PH estuvo presente en 14%, en tercer y cuarto
grado de parentesco. La mayoria nacieron a término (81%),
el rango intercuartilico del peso al nacer estuvo entre 2835 y
3670. En 95% el diagndstico de fisura orofacial fue posnatal
(95%). La edad materna oscil6 entre 22 y 36 afios, la mayoria
con méas de 2 gestaciones, 96% asistieron a controles
prenatales, buena parte consumi6é micronutrientes durante
el embarazo (90%) y en su totalidad el perfil STORCH fue
negativo; 76% no cursaron con enfermedades y las tres
patologias gestacionales mas frecuentes fueron trastornos
hipertensivos gestacionales (10%), amenaza de aborto (7%)
y trastornos del liquido amniético (polihi y oligohidramnios)
(4%); ademds, no se reporté durante el embarazo consumo
de sustancias psicoactivas, tabaco ni medicamentos, gran
parte estuvieron expuestas a pesticidas (12%) y una minoria
consumi6 bebidas alcohdlicas (2%).

Las principales lesiones fueron LPH unilateral (40%), LPH
bilateral (24%), LH unilateral (10%), PH (14%) y paladar
submucoso (2%) (tabla 1). Con respecto a la asociacion
del tipo de lesion con el sexo, el LPH fue mas frecuente en
hombres (59%), los defectos palatinos en mujeres (100%),
mientras que la distribucién del LH fue igual (tabla 1). El
compromiso del paladar fue completo en 94% y el lado
mas afectado fue el izquierdo (52%). Aunque solo 38% fue
valorado por el servicio de genética, en tres pacientes se
hallaron alteraciones genéticas (tabla 2).

La edad de inicio de las correcciones quirtrgicas oscild
entre 6 y 22 meses, con una mediana de 2 cirugias. En la
primera se realizo queiloplastia (24%), palatoplastia (19%)
y rinoqueiloplastia (17%). Requirieron reintervenciones
41%, siendo la més frecuente la palatoplastia (35%). Las
complicaciones posoperatorias fueron un evento frecuente
(73%) (tabla 3).
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Tabla 1. Clasificacion de lesion por sexo

Alteracion
Labio y paladar hendido unilateral | 17 40 7 4 10 59
Labio y paladar hendido bilateral 10 24 5 50 5 50
Labio hendido unilateral 4 10 2 50 2 50
Labio hendido bilateral 0 0 0 0 0 0
Paladar hendido 6 14 6 100 0 0
Paladar hendido submucoso 1 2 1 100 | 0 0
No clasificado 4 10 2 50 2 50

Fuente: los autores.

Tabla 2. Resultados de los estudios genéticos

Resultados del exoma molecular (n, %)

Gen NOTCH1 ¢.3068A>G p. Asn1023Ser 1(2%)
No aplica 41 (98%)
Hibridacion genémica (n, %)
Si 3 (7%)
No 38 (93%)
Resultados de hibridacién gendmica (n, %)
Negativa 1(2%)
arr{HG19]Xq26.3(13570282-136343038)x0 1 (2%)
Delecion 4932.3-034.3; coordenadas gendmicas
chr4:.166,685,475182,657,5’9?; tamafo 15,972.1 1(2%)
Kb, tipo de alteracion: patogénica arr[GRCh37]4-
032.3-934.3(166,685,475-182,657,592)X1
No aplica 39 (93%)

Fuente: los autores.

Tabla 3. Caracteristicas del tratamiento

Variable Resultado

Edad de inicio de correccion quiriirgica en meses
mediana (RIQ) 18 (6-22)
Edad de ultima correccion quiriirgica en meses
mediana (RIQ) 76 (15-135)
Nimero total de intervenciones quiriirgicas
mediana (RIQ) 2(1-4)
Primera intervencion quiriirgica realizada (n, %)
no aplica 11 (26%)
no reporte en historia clinica 3 (7%)
palatoplastia 8 (19%)
palatoplastia + queiloplastia 2 (4%)
queilopalatosquisis 1(2%)
queiloplastia 10 (24%)
rinoqueiloplastia 7 (17%)
>>>
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Reintervenciones quirirgicas realizadas (n, %)
injerto alveolar 3 (8%)
rinoqueiloplastia bilateral 3 (8%)
cierre de fistula nasoalveolar 1(3%)
nasoplastia 3 (8%)
queilopalatorrafia 1(3%)
queilopalatoplastia 1(3%)
palatoplastia 13 (35%)
faringoplastia 1(3%)
reconstruccion de ala nasal 1(3%)
exodoncia HTC 1(3%)
requeiloplastia 1(3%)
reconstruccion de bermellon y lipotransferencia 2 (5%)
frenuloplastia 2 (5%)
septorrinoplastia 1(3%)
repalatoplastia 1 (3%)
cierre de fisura palatina anterior 1(3%)
Complicaciones postquirirgicas (n, %)
colapso valvular nasal 2 (5%)
desviacion septal severa 1(3%)
defecto en silbador de labio superior 2 (5%)
falta de alineacion de la linea media 1 (3%)
insuficiencia velofaringea 5 (13%)
déficit de bermellon central 3 (8%)
déficit de proyeccion del tercio medio facial 1(3%)
defecto anterior en forma de X 1(3%)
dehiscencia de tvula 1(3%)
dehiscencia muscular del orbicularis 3 (8%)
dehiscencia de paladar 1(3%)
acortamiento del ala nasal 1(3%)
reflujo oronasal 8 (21%)
fistula en paladar duro anterior 1(3%)
fistula piso nasal 1(3%)
fistula alveolar 1(3%)
fistula nasoalveolar 3 (8%)
fistula paladar blando 1 (3%)
fistula en unién de paladar duro con blando 1(3%)

Fuente: los autores.

DISCUSION

En nuestro estudio la mayoria de los casos de LPH se
presentaron en hombres, mientras que el LH/PH fue igual
en ambos sexos y el PH fue mas frecuente en mujeres, a
diferencia de la literatura que describe una relaciéon de
2:1 hombre a mujer para LH/PH y para LPH en mujeres
0.5:1.>>" En relaciéon con los factores sociodemograficos,
se ha encontrado mayor nimero de casos en los niveles
socioecondmicos bajos®!’ y en paises de menores ingresos
con una prevalencia de LPH en 1 de cada 730 nacidos'
como en nuestro pais que presenta un indice de pobreza de
39.3%.%

Por otro lado, los factores genéticos relacionados en este
estudio comprenden los antecedentes familiares positivos
de LH/PH, siendo este un factor predisponente.’**" El
escaso numero de pacientes de tipo sindrémico contribuye
a resaltar el efecto epigenético. Con relacién a los hallazgos

moleculares en los sobrevivientes, todos se relacionan con
fisuras orofaciales.?**

En cuanto a los factores de riesgo como la exposicion
materna a pesticidas y el consumo de alcohol la evidencia
no es concluyente.”>” Existen estudios sobre el consumo
de bebidas embriagantes durante la gestaciéon y mayor

riesgo de hendiduras orofaciales'*"?*

, en especial durante
el primer trimestre®, es de anotar que en este estudio no se
determiné el momento de exposicién. Del mismo modo, se
ha encontrado mayor numero de casos en los progenitores
que desarrollan actividades agricolas y de jardineria donde
se emplean pesticidas.’® En relacién con otros factores de
riesgo descritos como la edad materna, la multiparidad y
la gestacién pretérmino, no se encontré un aumento de la
frecuencia de los casos como en otros estudios.?

En contraste, la mayoria de nuestras pacientes
consumieron micronutrientes gestacionales, entre ellos
el 4cido félico y asistieron a la totalidad de los controles
prenatales, los cuales constituyen dos de los principales
factores protectores.”*”> La mayor parte de los diagnésticos
fueron posnatales, lo cual representa una gran falencia y
requiere una revision en los diferentes niveles de atencién,
ya que, una ecografia de detalle anatémico tiene una tasa de
detecciéon de 73% para cualquier tipo de fisura orofacial.***’

En cuanto al tipo de lesién mas frecuente fue el LPH
unilateral en el lado izquierdo como se describe en la

1383 internacional .>*!718

literatura tanto naciona como
Ademas, tuvimos uno de los subfenotipos palatinos menos
explorados, el paladar submucoso, el cual es importante
diagnosticar ya que genera trastornos del habla debido a
la incompetencia velofaringea.”” La edad de inicio de las
correcciones quirurgicas fue tardia con un promedio de 18
meses, en comparacion con lo reportado para el LH entre 3
y 4 meses y de 9 a 12 meses para el paladar.*

Con respecto a la intervencién quirtrgica inicial mas
frecuente fue la queiloplatia seguida de la palatoplastia; es
de aclarar que no existe un orden determinado y que este
dependera del grado del defecto y el criterio del cirujano.***°
En ese sentido, las numerosas cirugias se deben a que las
correcciones se realizan en varios tiempos quirurgicos, como
uno de nuestros casos que tuvo hasta 6 intervenciones. Las
técnicas quirtrgicas empleadas no se describieron, ya que
no era la finalidad de este estudio.

Contrario a las publicaciones hechas en paises de altos
ingresos que reportan frecuencia de complicaciones
posoperatorias inferiores a 14%?, en este estudio fueron
38%, cifra inferior a la del unico estudio nacional que ha
informado complicaciones posoperatorias como fistulas,

reflujo oronasal e insuficiencia velofaringea.******

CONCLUSIONES

El labio y/o paladar patologias
multifactoriales. En este estudio la mayoria de los casos
fueron no sindrémicos, lo cual contribuye al componente

hendido son
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epigenético y surgen recomendaciones como evaluar los
controles prenatales de la regién, optimizar la edad de
inicio de las correcciones quirtrgicas y evaluar medidas de
prevenciéon para disminuir la ocurrencia de complicaciones.
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