QUIN ES EL SEU DIAGNOSTIC?
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Nounat de sexe masculi nascut d’una gestaci6 a terme
(39 setmanes i 6 dies), amb un pes en néixer de 3.826
g (percentil 85), sense incidéncies perinatologiques,
que presentava, des del naixement, uns clotets para-
medials amb trajectes fistulosos i unes petites tubero-
sitats al llavi inferior, sense altres troballes (Fig. 1). No
anaven acompanyats de fissura labial, palatina ni de
I'Gvula. La mare referia que el pare del nado i un altre
germa tenien els mateixos clotets labials, sense cap
altra clinica associada, i que no s’havien estudiat mai.
Posteriorment, es van examinar el pare, que tenia dos
trajectes fistulosos al llavi inferior, i el germa gran, que
tenia uns petits orificis fistulosos i abseéncia de les pe-
ces dentaries 121 22.

Quin és el seu diagnostic?

Fig. 1. Detall dels clotets amb tuberositats paramedials del llavi inferior.

Aquest treball va ser presentat com a poster al XXVIII Congrés de Neonatologia i Medicina Perinatal de la Societat Espanyola de Neonatologia
(en linia, octubre 2021).
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Maya-Enero Si col-ls.

Discussio

El diagnostic d’aquest cas es va fer de manera clinica
amb la valoracié conjunta amb I'equip de genetica. No
es va realitzar cap estudi genetic. El pacient no pre-
senta afectacié clinica més enlla de l'estética per la
presencia dels clotets al llavi inferior. Presenta una suc-
ci¢ eficac, la lactancia materna no ha quedat afectada,
i el desenvolupament pondoestatural és correcte.

Diagnostic final: Sindrome de Van der Woude.

Comentari

La sindrome de Van der Woude és una malaltia
genética autosomica dominant amb una penetrancia
incompleta, tot i que se n'han descrit casos per muta-
cions de novo. Destaca per la presencia al llavi inferior
de fosses (80%) o fistules paramedials, habitualment
bilaterals i asimptomatiques, que es poden associar a
altres anomalies orofacials com les fissures labials
(1/3) i/o palatines (1/6), la hipodoncia i la hipoplasia
dental 2. Es la causa més frequient de fissura labial i/o
palatina d’origen monogenic (2%) 3. Té una preva-
lenca d’entre 1 i 9 casos per 100.000 nascuts vius,
sense distincid per sexe 2. El creixement i el desenvo-
lupament neuroldgic i intel-lectual no en resulten afec-
tats. EI 70% presenta mutacions del gen IRF6 (1g32.2-

g32.3), causant també de la sindrome de pterigis
popliti 3. Recentment s’ha associat a mutacions del
gen GRHL3 (1p36) !. L'analisi genética confirma el
diagnostic, tot i que I'existencia de fosses labials ailla-
des, de fissura palatina submucosa i d’hipodoncia en
un progenitor és molt suggestiva d’aquesta sindrome 1.
Les fosses labials es manifesten com a petites eleva-
cions en la infancia, i com a depressions en l'adult 3.
En ocasions, les fosses comuniquen amb glandules
salivals i poden drenar saliva 2. El diagnostic geneétic
prenatal és possible. La fissura labial es pot detectar
per ecografia prenatal 2. El diagnostic diferencial in-
clou la sindrome de pterigis popliti (associada a sin-
dactilia i anomalies genitals), la fissura labial aillada, i
la sindrome de Kabuki!. El tractament és quirtrgic per
motius estetics b 2.
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