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Caso clinico

L.L. , cinese, 26 aa

UM 04.11.2015   EPP 10.08.2016

PARA 0010

 A. Fam: ndp

 A. Fisio: ndp

 A. Pato: riscontro ipotiroidismo a Febbraio 
2016, in tp con Levotiroxina sodica 50 
microgrammi/die



Caso clinico
 Eco II trim 31.03.2016(21+1 sg): “si evidenzia soluzione di continuità di 2,4 mm a 

carico del labbro superiore con verosimile coinvolgimento della porzione ossea 
mascellare come da labiopalatoschisi monolaterale sinistra”

 Eco II trim II livello  06.04.2016 (22 sg): “si conferma labiopalatoschisi sinistra, che 
arriva fino alla radice del naso”

 Diagnosi prenatale invasiva per cariotipo fetale: la coppia rifiuta

 Consulenza chirurgica maxillo-facciale del 07.04.2016: “…si spiega attentamente 
il timing dell’intervento che il bambino dovrà affrontare…”

 Eco di controllo 28.04.2016 (25+1 sg): “labiopalatoschisi sinistra, interessamento 
del palato duro per  7,6 x 5,3 mm”

 OGTT  a 26 sg: negativo



Labioschisi ± Palatoschisi Palatoschisi Isolata

Incidenza 1:700 nati vivi
 1:500 asiatici

 1:1000 caucasici

 1:2500 afroamericani

M:F  2:1

• 40% LPS monolaterale (75% sn)

• 29% LS monolaterale

• 26% LPS bilaterale

• 5% LS bilaterale 

 Incidenza 1:1500 nati vivi

 M < F 

Labiopalatoschisi



Labbro superiore e filtro:

accostamento dei 2 processi 
mascellari lungo la linea mediana 
per fondersi nella parte inferiore 
del processo nasale mediano

Palato: 

fusione mediana dei processi 
globulari dell’area nasale e dei 
processi mascellari

Le labbra e il palato si sviluppano dal I arco branchiale tra le 7 e 12 sg.

Patogenesi



 Genetica 
 Difetti di proliferazione 

 Difetti della matrice extracellulare (variante TGF-alfa)

 Difetti di differenziazione (TGF-beta)

 Fattori regolatori dell’interferone (IRF-6)

 Molecole di adesione

 Cromosomica 
 T13

 T18

Eziologia



Eziologia

 Ambientale

 Radiazioni

 Patologie metaboliche (DM)

 Teratogeni (Fenitoina, Acido Valproico)

 Deficit folati (Metotrexate)

 Fumo

 Alcol



 Cardiopatie congenite

 Scheletriche 

 Anomalie cerebrali

 Aneuploidie

Labioschisi isolata Labiopalatoschisi Palatoschisi 
isolata

8% 20% 50%

Anomalie associate







Diagnosi



Scansione coronale e obliqua Scansione trasversale

 Valutazione del difetto labiale

 Valutazione dei difetti mediani e delle 
anomalie del naso

 Bassa attendibilità sui difetti laterali

 Valutazione del difetto osseo

 Difficoltà di rilevazione dei difetti del 
palato secondario

Ecografia

N° casi Sensibilità

EUROCAT 
2008-2012

2821 53%

Maarse
2007- 8

38 86%

Ensing
2007-10

76 85%



Tipo 1

 Monolaterale

 Coinvolge i tessuti superficiali

 Scansione coronale del labbro superiore

 Non associato a difetti della linea mediana

 Raramente associato ad aneuploidie o ad altre anomalie

Classificazione di Nyberg



Tipo 2

 Monolaterale

 Difetti profondi con distorsione delle strutture ossee

 Scansione coronale e trasversale

 Nel 32% associato ad aneuploidie, nel 48% ad altre anomalie

Classificazione



Tipo 3

 Bilaterale

 Scansione coronale, trasversa e sagittale

 Protrusione premascellare

 La protrusione solitamente è più prominente del difetto adiacente

 Nel 59% associato ad aneuploidie, nel 72% al altre anomalie

Classificazione



Tipo 4

 Difetto della linea mediana 

 Scansioni coronali, trasverse e sagittali

 Ipotelorismo oloprosencefalia, ipertelorismo displasia fronto-nasale

 Nel 92% associato ad aneuploidie

 Nel 100% associato ad altre anomalie

Classificazione



Tipo 5

 Sindrome da banda amniotica

 Solitamente non associato ad anomalie cromosomiche

 Mortalità del 100%

Classificazione



 La maggior parte delle 
schisi riguarda la 
giunzione tra 
premascella e mascella 
laterale

 Altre varietà sono 
possibili, ma più rare

Classificazione di Tessier



 Mono o bilaterale

 Ipoplasia dei tessuti ossei (osso zigomatico, mascellare, mandibolare)

 Difficile diagnosi prenatale, utile Eco 3D

Schisi di Tessier n. 7











Ruolo della RM





Management ostetrico

 Ecografia 2D-3D per indagare e classificare correttamente il 

difetto e ricercare eventuali altre anomalie associate

 Adeguato counselling

 Cariotipo

 Valutare eventuale RM

 Counselling chirurgico (tempi e modalità, possibili risultati 

funzionali ed estetici del trattamento, disturbi fonazione, udito e 
respirazione)


