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RESUMEN

Introduccion: |la secuencia de Pierre Robin consiste en la trlada cldsica de
micrognatia congénita, glosoptosis y obstruccion de las vias respiratorias.
Se presenta por diferentes etiologias, entre ellas las malformaciones del de-
sarrollo cortical como el sindrome perisilviano congénito.

Presentacion del caso clinico: reportamos un caso de una recién nacida
pretérmino de 31 semanas, quien presentd en el examen fisico la triada
clasica de la secuencia de Pierre Robin, posteriormente con complicaciones
tales como: crisis epilépticas, obstruccion de vias respiratorias y trastorno en
la deglucién. Durante la busqueda de su etiologfa, se evidencia, mediante
resonancia magnética cerebral, polimicrogiria bilateral, por lo que es com-
patible con un sindrome perisilviano bilateral.

Conclusiones: las malformaciones del desarrollo cortical, como el sindro-
me perisilviano bilateral congénito, hacen parte del espectro etiolégico en
la secuencia de Pierre Robin, especialmente aquellas que presentan parali-
sis pseudobulbar, crisis epilépticas e hipotonia de origen central.
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ABSTRACT

Introduction: Pierre Robin sequence is characterized by the classic triad
of congenital micrognathia, glossoptosis, and airway obstruction. It is cau-
sed by various etiologies, including cortical development malformations as
seen in congenital perisylvian syndrome.

Clinical Case Presentation: We report a case of a 31-week preterm new-
born girl who exhibited the classic triad of Pierre Robin sequence during
physical examination, later developing complications such as epileptic sei-
zures, airway obstruction, and swallowing disorder. During the etiological
investigation, cerebral magnetic resonance imaging revealed bilateral poly-
microgyria, confirming a diagnosis of bilateral perisylvian syndrome.
Conclusions: Cortical development malformations, such as congenital bi-
lateral perisylvian syndrome, are part of the etiological spectrum in Pierre
Robin sequence, especially those presenting with pseudobulbar paralysis,
epileptic seizures, and central origin hypotonia.
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INTRODUCCION

En 1835, von Siebold describié el caso de un nifio que fallecié por asfixia que presentaba microgna-
tia, microglosia y glosoptosis (1). Hallazgos similares fueron descritos en 1923 por el estomatélogo
Pierre Robin a quien se debe su epdénimo (2, 3). En 1982 el término sindrome fue cambiando a
secuencia por Carey et al. (4). La secuencia estd compuesta por la triada clinica de micrognatia con-
génita, glosoptosis y obstruccion de las vias respiratorias con inclusién variable de paladar hendido
(5). Puede presentarse entonces de forma aislada o asociarse a otros sindromes (5).

La secuencia de Pierre Robin presenta una incidencia entre 1 en 8000 a 1 en 14.000 (6, 7). La
incidencia sindromatica es del 38% - 44% (7, 8). Las complicaciones principales se encuentran en
la ventilacion, particularmente las relacionadas con el suefo, destacandose el sindrome de apnea
obstructiva del suefio (9, 11).

El sindrome perisilviano fue descrito por Christen et al, quienes describieron las caracteristicas
clinicas de un sindrome de paresia suprabulbar causado por lesiones operculares anteriores bilate-
rales, llamado inicialmente sindrome de Foix-Chavany-Marie (12). En el presente trabajo, reporta-
mos un caso de un recién nacido pretérmino con secuencia de Pierre Robin de etiologia en sistema
nervioso central asociada a la presencia de un sindrome perisilviano bilateral.

CASO CLiNICO

Recién nacida femenina de madre primipara con hallazgos ecograficos previos de oligohidramnios
en el Ultimo trimestre. Nacida por via de parto vaginal con ruptura prematura de membranas ovu-
lares, con una edad gestacional de 31 semanas. Requirid soporte ventilatorio invasivo y surfactante
por sindrome de dificultad respiratoria a raiz de nacimiento prematuro, con posterior resolucién
radioldgica. Sin embargo, tuvo evolucién desfavorable por extubaciones fallidas en 4 ocasiones.

El examen fisico evidencio: microrretrognatia (Figura 1); paladar ojival sin hendiduras; cejas es-
casas; puente nasal deprimido y ancho; orejas rotadas y de baja implantacién; pectus excavatum, hi-
pertelorismo mamario, y camptodactilia. Por los hallazgos anteriores, se establecié el diagnéstico de
secuencia de Pierre Robin. El examen neurolégico registré hipotonia generalizada, pobre succion
debido a ausencia del sello labial, baja periodicidad y reflejo nauseoso disminuido.

Figura 1. Se aprecia microrretrognatia, puente nasal deprimido y ancho, orejas rotadas y de baja implantacion
Fuente: elaboracién propia
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A los 15 dias de vida presentd crisis tonicas bilaterales y episodios de apneas. Se administro tra-
tamiento con cafeina sin mejorfa, por lo que se interpreté como un equivalente convulsivo. Se
inici6 manejo con levetiracetam, medicamento antiepiléptico al cual la paciente respondié favo-
rablemente. Posteriormente se realizd electroencefalograma de amplitud integrado sin evidencia
de crisis epilépticas. En resonancia nuclear magnética se identificd polimicrogiria opercular bilateral
(Figura 2), por lo que se establecié el diagnéstico de sindrome perisilviano congénito.

Figura 2: A. Corte coronal y B. Corte transversal. Las flechas muestran la falta de desarrollo cortical
Fuente: elaboracién propia

Se confirmd alteracion en la deglucién con examen videofluoroscépico de la deglucion, en el
que se reporté disfagia orofaringea grave con alto riesgo broncoaspirativo y mecénica deglutoria
insegura. Se hizo ecocardiograma y ecografia de abdomen, cuyos resultados fueron normales. Por
su compromiso en la deglucion y para asegurar permeabilidad de la via aérea, se realizd gastros-
tomia y traqueostomia el dfa 55 y 67 de vida respectivamente, sin presentar complicaciones, con
una posterior mejorfa del patrén respiratorio y su estado nutricional. El dia 102 se dio egreso para
seguimiento por multiples especialidades.

DISCUSION

El sindrome perisilviano bilateral es una afeccién corticobulbar con paralisis facial-labio-faringo-
gloso-masticatoria en el movimiento voluntario, pero movimientos automaticos y reflejos parcial-
mente conservados (13). El drea afectada es la ocular anterior que rodea la insula, desarrolladas en
las semanas 20 a 22 y formada por las circunvoluciones de los lébulos frontal, temporal y parietal.
Este sindrome puede ser de tipo congénito o adquirido, y clasificarse en transitorio, intermitente o
persistente con enfermedades heterogéneas (14).

El caso presentado se trata de un sindrome congénito bilateral, descrito por primera vez por
Kuzniecki (15), generalmente causado por anomalias en el desarrollo fetal como insultos vasculares,
infecciones intrauterinas y mutaciones en los genes Xg27, 2-q27,3, Xg2822q11,2. En nuestro caso
no se realizaron pruebas genéticas. También se ha asociado con anomalias y malformaciones cro-
mosomicas como artrogriposis, pie equino varo, micrognatia, polidactilia, sindrome de bandas de
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constriccion e hipoplasia pituitaria (15, 6). En el caso reportado se identifico la secuencia de Pierre
Robin sin otras malformaciones extraneuroldgicas asociadas.

La secuencia, en la etapa neonatal, se caracteriza por la dificultad para la succion y la deglucién,
ademds de aspiraciones recurrente. Dichos hallazgos se encontraron en el presente caso, incluso la
necesidad de gastrostomia. En los estudios de Clark et al. se ha descrito la necesidad de alimenta-
cién con soporte de tubo nasofaringeos o de gastrostomia en un 22% a 26% (17, 18). La epilepsia
ha sido reportada en un 87% - 90%, caracterizada por crisis epilépticas de semiologia focal, con evo-
lucion ténica o clénica bilateral, que tienden a ser farmacorresistentes en dos tercios de los casos
(14). En el caso expuesto, se identificod crisis epilépticas tonicas bilaterales que se controlaron con la
instauracion de la terapia antiepiléptica.

El control voluntario del movimiento de la cara, la lengua y la faringe requiere cortezas motoras
primarias intactas y vias piramidales entre las dreas y el tronco encefdlico donde se encuentran los
nucleos de los pares craneales relevantes. Las lesiones que involucran las corteza motora opercular,
areas subcorticales o vias piramidales bilateralmente producen una paralisis selectiva de los mus-
culos faciales, faringeos y masticatorios (19). Si estas vias se ven afectadas, como en el sindrome
perisilviano bilateral, pueden llevar al desarrollo de micrognatia, la cual hace parte de la secuencia
de Pierre Robin. Esta reduccion del tamafo mandibular es el resultado de anomalias extrinsecas,
intrinsecas y neuroldgicas (20). Se han documentado otras alteraciones neuromusculares asocia-
das a la secuencia de Pierre Robin, como la distrofia mioténica congénita, sindrome de Moebius
y sindrome de Carey-Fineman-Ziter. Estos ejemplos sugieren que, en algunos casos, la secuencia
de Pierre Robin puede resultar de un déficit neuromuscular primario ocasionando una mandibula
hipoplasica como resultado de una falla del crecimiento esquelético reactivo (20).

La ontogenia de la secuencia de Pierre Robin resulta entonces de eventos en el desarrollo pa-
latofaringeo que causan un tamafo reducido de la mandibula que alberga la lengua, por lo cual es
forzada hacia arriba y atras. Entre las consecuencias, estan la glosoptosis y la obstruccion secundaria
de la via aérea. De esta manera, se forma la triada clasica de la secuencia (20). Nuestro reporte de
caso presenta una secuencia de Pierre Robin con alteracién en la deglucion y crisis epilépticas mo-
toras, unida a los hallazgos imagenolégicos compatibles con un sindrome perisilviano bilateral de
etiologia congénita, lo que explica la alteracion en el desarrollo mandibular.

CONCLUSIONES

En el enfoque del recién nacido con secuencia de Pierre Robin, se recomienda considerar las mal-
formaciones del desarrollo de la corteza cerebral como el sindrome perisilviano bilateral dentro las
posibles etiologias. Especialmente en los casos asociados a paralisis pseudobulbar, crisis epilépticas
e hipotonia de origen central.

PERSPECTIVA DEL PACIENTE

La madre de la paciente manifesté estar de acuerdo con la publicacion del caso de su hija, pues se
sintié acompanada por el personal médico, recibié la informacion clara sobre el proceso y aceptd
los procedimientos quirdrgicos y farmacolégicos realizados con el fin de garantizar el bienestar de
la paciente.
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