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Definizione

- labiopalatoschisi: malformazione congenita caratterizzata dall’interruzione della
continuita del labbro superiore (labioschisi) che pud associarsi, in direzione antero-
posteriore, all'interruzione della continuita dell’arcata alveolare superiore, del palato
primario e delle componenti ossee e muscolo-mucosa del palato secondario
(labiopalatoschisi). Il difetto pud essere monolaterale, bilaterale o mediano.

- cleft del palato posteriore: malformazione congenita caratterizzata dall’interruzione
della continuita della porzione muscolo-mucosa del palato secondario la quale puo
associarsi, in direzione postero-anteriore, all'interruzione della continuita della
componente ossea del palato secondario e delle strutture a esso anteriori. Il difetto
esordisce come mediano ed e caratteristicamente presente nella sequenza di Pierre-
Robin.

Incidenza: stimata in circa 1-1.5/1000 nell’etnia caucasica.

Diagnosi:

Ecografia di screening

- labiopalatoschisi: diagnosi prenatale eseguibile nel contesto di ecografia di screening del
secondo trimestre (detection rate 80-90%) mediante visualizzazione dell’interruzione
della continuita del labbro superiore con ecografia 2D sul piano coronale (Figura 1).
Ecografia di riferimento

- labiopalatoschisi: ecografia 3D con modalita multiplanare e rendering proposta per lo
studio dell’estensione antero-posteriore del difetto; a tal fine I'insonazione delle strutture
posteriori all’arcata alveolare superiore deve consentire la visualizzazione del palato
secondario. Ecografia 3D con rendering di superficie proposta per il counseling della
coppia (Figura 2). Integrita del palato molle valutabile con lo studio del «segno
dell’uguale» sul piano assiale o sagittale mediano (Figura 3).

- cleft del palato posteriore: non diagnosticabile con ecografia di screening. Puo essere
dimostrato con ecografia 2D mediante lo studio del «segno dell’'uguale» o con ecografia
3D. Da ricercare in presenza di micrognazia per conferma/esclusione della sequenza di
Pierre-Robin.

Figura 1: dimostrazione di Figura 2 — Imaging della Figura 3 — Dimostrazione della presenza
labioschisi con ecografia 2D sul labiopalatoschisi con del «segno dell’uguale» sul piano
piano coronale. rendering 3D di superficie. sagittale.

Management:

- ecografia di riferimento al fine di caratterizzare 'estensione del difetto ed escludere

anomalie strutturali associate

- consulenza genetica e proposta di diagnosi prenatale invasiva per cariotipo fetale +

CGH-Array

- consulenza con Chirurgo Maxillo-Facciale per discussione management postnatale ed

esiti estetici e funzionali del difetto

Counseling:

Rischio di aneuploidie/sindromi genetiche:

- rischio moderato in caso di labioschisi isolata;

- rischio di aneuploidie elevato in caso di difetti mediani e associati ad anomalie del
sistema nervoso centrale dello spettro oloprosencefalico nonché in caso di
labiopalatoschisi bilaterale (15-30%);

- mutazioni monogeniche associate a labiopalatoschisi: geni coinvolti nel
metabolismo dei folati, geni BMP4, BMPR1B e WNT9B codificanti per proteine
coinvolte nella regolazione dello sviluppo craniofacciale; sindromi genetiche
associate a labiopalatoschisi: tra le piu comuni sindromi di Goldenhar, Fryns e
Fraser, displasia frontonasale.

RM fetale: di norma non indicata per la valutazione dei casi di labiopalatoschisi.

Rischio di progressione: nessun rischio di progressione della labiopalatoschisi. Indicato

follow up ecografico per possibile comparsa di anomalie strutturali con carattere di

evolutivita.

Outcome:

. ottimo outcome estetico e funzionale in seguito a correzione chirurgica di difetti
isolati e non associati ad aneuploidie o sindromi genetiche

. prognosi variabile in caso di sindromi genetiche/aneuploidie o anomalie strutturali
associate
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