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FENDAS OROFACIAIS

Definigcao

» Defeito congénito do labio e/ou cavidade oral.

» Fenda labial (FL)/palatina (FP) isolada ou em associac¢ao - fenda labiopalatina (FLP). 40-50%
atinge labio e palato, 20-25% apenas o labio e 30-35% apenas o palato.

* Fenda labial completa (atinge o nariz) ou incompleta.

* Unilateral - 75% dos casos (mais comum a esquerda) e bilateral - 25%.

Prevaléncia

* Uma das malformagdes congénitas mais frequentes,
1 em cada 700 nascimentos.

+ Fenda labial e labiopalatina mais comum no sexo masculino (racio M/F 2:1) e em
caucasianos.

* Fenda palatina isolada mais comum no sexo feminino (racio M/F 1:2) e independente da raca.

» Etiologia complexa e multifatorial (6-10.2 semana embriogénese), associagao com fatores de
risco ambiental (alcool, tabaco, toxicos, deficiéncia nutricional, anticonvulsivantes).

Diagnéstico ecografico

* A FL aparece como um defeito linear que se estende desde o labio, atingindo ou ndo a narina.

* A fenda palatina associada a fenda labial (FLP) pode estender-se através da crista alveolar e
do palato duro (palato primario), atingindo a cavidade nasal ou o pavimento da 6rbita.

* Os planos transversais e coronais sao necessarios para o diagnéstico.

* O Doppler cor pode ser util para demonstrar fluxo no palato, no caso de FP.

* O diagnéstico de FP isolada (apenas envolve o palato secundario) é dificil, no entanto deve
ser suspeitado na auséncia de uvula (“Equal sign”) ou palato mole no plano transversal e/ou
sagital.

* Avaliacao 3D - complementar no defeito exclusivo do palato ou para maior detalhe.

* O diagndstico ecografico no 1.° trimestre € possivel através da avaliagdo do tridngulo
retronasal no plano coronal e/ou na presenca de descontinuidade do maxilar (“maxillary gap” >
1.5 mm) no plano médio-sagital.

Anomalias associadas

* Anomalias cromossomicas (mais frequentes trissomia 13/18) 1-2% dos casos.

* FL unilateral isolada nao associada a anomalias cromossomicas.

* 30% das FLP e 50% das FP podem estar associadas a mais de 400 sindromes, 0s mais
comuns sao: a sindrome de Goldenhar, de Treacher-Collins ou a anomalia de Pierre-Robin.

sindrome de esporadico, anoftalmia, defeitos do pavilhdo auricular, fenda facial,
Goldenhar macrossomia facial

autossomico recessivo (AR) ou autossémico dominante (AD) com 60%
sindrome de Treacher- de mutagdes de novo, hipoplasia da maxila e do osso zigomatico,

Collins micrognatia, fenda palatina, malformagdo ou auséncia de pavilhdes
auriculares

anomalia de Pierre- isolado (50%) versus sindromatico (50%), micrognatia ou retrognatia,

Robin fenda palatina e glossoptose
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Investigagao clinica (estudos adicionais de imagem, laboratoriais, genéticos)

+ Ecografia morfolégica detalhada.

» Exame invasivo - bidpsia de vilosidades coridnicas (BVC), amniocentese: QF-PCR + array-
CGHl/painel de genes/exoma - selecionar casos a aplicar.

* Ressonancia Magnética - complementar no defeito exclusivo do palato.

* Avaliagdo pré-natal por equipa multidisciplinar.

Complicagdes associadas
* Hidrémnios - casos graves.

Follow up (periodicidade/modo de vigilancia da gestagao)
Vigilancia ecografica periddica (4-4 semanas).

Parto (via de parto/idade gestacional)
A deciséo da via de parto ou idade gestacional do mesmo sera de acordo com critérios obstétricos.

Prognéstico

* Dependente da extenséo ao palato e associacdo com outras anomalias.

» Corregdo cirurgica aos 3-6 meses de idade na fenda labial, quando existe fenda palatina a
correcao é diferida para os 9-18 meses. Necessidade de 2 cirurgias complementares em 71%
dos casos.

* Nas FLP, a longo prazo, podem existir:

* anomalias dentarias (possibilidade de correc¢ao ortodéntica),
» patologia da fala (25% requerendo cirurgia do palato e terapia da fala),
+ problemas olfativos e/ou auditivos com eventual necessidade de miringotomia e tubo
trans-timpanico bilateral,
* hipoplasia do 1/3 médio da face.
* Necessidade de acompanhamento psicoldgico.

Recorréncia

» Na&o sindrémica ou isolada: 5% se irmao ou progenitor afetado, 10% se 2 irmaos afetados.

» Sindrémica: de acordo com padrao de hereditariedade (autossoémica dominante, autossémica
recessiva, dominante ligada ao X ou recessiva ligada ao X).
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