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Ausgeprigte Mikrognathie

Leider hat dieses Mal niemand auf unser Sonoquiz
geantwortet. War es so schwer? Nein, das glauben wir
nicht. Es ist klar, dass wir hier mit einem syndromalen
Krankheitsbild konfrontiert sind mit verschiedenen
Merkmalen und eben diesem auffilligen Profil, wel-
ches einer Mikrognathie entspricht. Bereits prinatal
sind beidseitige praaurikulire Anhingsel, eine dis-
krete Borderlineventrikulomegalie, Extremititen-
fehlstellungen/-fehlbildungen, ein Polyhydramnion
sowie eine intrauterine Wachstumsrestriktion
(IUWR) nachgewiesen worden. Die Mutter ist in der
33. SSW stationér in unserer Frauenklinik aufgenom-
men worden zur intensivierten Uberwachung und
Lungenreifungsinduktion. Eine genetische Abklarung
wurde empfohlen; jedoch prianatal von den werden-
den Eltern nicht gewiinscht. Bei im Verlauf Ver-
schlechterung der fetalen Himodynamik mit REDF
(reversed end-diastolic flow) und zunehmend
erschwerter fetaler Uberwachung wurde die Indika-
tion zur Sectio in der 35. SSW gestellt. Es wurde ein
etwas schlapper und zarter Knabe entbunden. Die
TUWR bestitigte sich bei einem Kindsgewicht von
1600 g (P3). Aufgrund der ausgepragten Mikro-
gnathie und zur Stabilisation der Atemwege wurde
das Kind intubiert. Neben Mikro-/Retrognathie
fanden sich weitere Merkmale wie Gehorgangatresie
bds., Ohranhingsel bds., tiefsitzende Ohren, abstei-
gende Lidachsen, Fehlbildungen an den Extremitéten
(Daumenagenesie rechts, Pes equinovarus rechts,

Vd. a. Vorderarm-Dysplasie rechts). Die genetische
Abkldrung ergab eine sogenannte Akro-kranio-faziale
Dysostose vom Typ Nager (AFD1). Genetisch ldsst
sich bei diesem Syndrom eine heterozygotene Frame-
shift-Variante im SF3B4-Gen nachweisen. Bei schwie-
riger Atemwegssituation erfolgte die Tracheostoma-
anlage in den ersten Lebenswochen. Zur Erndhrung
wurde eine offene Gastrostomie-Anlage im Alter von
zehn Monaten angelegt. Das Kind zeigt im Alter von
einem Jahr eine kognitiv altersentsprechende Ent-
wicklung, eine motorische Entwicklungsverzogerung
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und durch die Schwerhorigkeit und Tracheostoma
erklarte schwere Sprachentwicklungsverzégerung. Im
Alter von rund einem Jahr startete auch eine Physio-
therapie/Logopédie zur Erlernung der Gebarden-
sprache. Die Eltern sorgen sich weiterhin liebevoll um
ihr Kind.

Die Mikrognathie gehort zu den Gesichtsfehlbildun-
gen, welche durch eine geringe GroBe des Unterkiefers
charakterisiert sind und dem Fetus in der Profilansicht
das Aussehen eines ,,flichenden Kinns“ und eines
Uberbisses verleiht. Als eine der hiufigsten kranio-
fazialen Fehlbildungen geht die Mikrognathie in der
Regel mit Retrognathie, Glossoptose (eine Riickver-
lagerung der Zunge in den Rachen) und Obstruktion
der oberen Atemwege einher, die das Erscheinungsbild
des Séuglings stark beeintrichtigen, die Nahrungsauf-
nahme erschweren und sogar das Uberleben des Saug-
lings gefahrden konnen. Vor allem Atemprobleme
konnen zu perinatalen Notfallen fiihren. Darum ist die
pranatale Diagnose der Mikrognathie entscheidend.
Die Assoziation mit Syndromen ist hiufig und auch
eine genetische Komponente muss ausgeschlossen
werden. Bekannte Syndrome, welche mit einer schwe-
ren Mikrognathie (und anderen Fehlbildungen) ein-
hergehen, sind z. B. das Treacher-Collins-Syndrom
(Synonyme Franceschetti-Syndrom), die Pierre-
Robin-Sequenz, das Nager-Syndrom (unser Fall)

und zahlreiche mehr unterschiedlicher Auspra-

gung (1). Die Entbindung sollte in einem Zentrums-
spital erfolgen.

Die pranatale Diagnose von Mikrognathie wurde
urspriinglich hauptsichlich durch die Beurteilung von
midsagittalen Ultraschallbildern des fetalen Gesichts-
profils gestellt. Es gibt aber nach wie vor Kontro-
versen iiber einfache und effiziente Methoden zur Dia-
gnose und Bewertung von Mikrognathie. Cang et al.
haben in einem systematischen Review alle veroffent-
lichten Studien zur prinatalen bildgebenden Diagnos-
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FIGURE 2

Bildergalerie 1. Verschiedene Beurteilungskriterien des fetalen Unterkiefers bei Mikrognathie (aus Ref. 2).
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Tabelle 1. Sonographische Parameter, um eine Mikrognathie zu definieren; siche dazu auch die Bildergalerie 1 (aus Ref. 2).

Biometric parameters Diagnostic criteria Warning value
| Angles on facial profile
IFA IFA < 50°
[FNMA [ FNMA < 13591°
[ MNMA | i o ' MNMA > 14.20°
MMFA and FMFA/MMFA FMFA/MMFA > 075 [
| FMA FMA < 66" FMA <75°
Mandibular Protrusion and Maxillary/Mandibular Protrusion Mandibular protrusion < 66.65°
e ormmd.b“]"bmmew ik szt 1 R TR
Mandible Length ) Compared with the cross-sectional centile chart
APD, TD, APD/TD and Jaw Index APD/TD <0.45 and jaw index<24
MDW and MDW/MXW MDW/MXW <0.785
| MBL and Chin Index Compared with the cross-sectional centile chart
Mandibular Corpus Length and Maxillary/Mandibular Corpus Length Maxillary/mandibular corpus length > 0.0558
| Chin Length and Chin/Philtrum Length [ Chin/philtrum length < 206
I MVL [ Compared with the cross-sectional centile chart
| Lower-facial Depth and Mid-facial/Lower-facial Depth Mid-facialflower-facial depth > 1.01
Mandibular Curvature and Maxillary/Mandibular Curvature Maxillary/mandibular curvature > 1.03
OPS -
| Observational characteristics B I )
pERlmet S _ Neputive’FR Log
AO —
Mandibular Gap Mandibular gap absence

IFA, inferior facial angle; FNMA, fronto-naso-mental angle; MNMA, maxilla-nasion-mandible angle; MMFA, mandibulomaxillary facia angle; FMFA, frontomanillary facial
angle; FMA, facial maxillary angle; APD, anteroposterior d ter; TD, di : MDW, mandible width; MXW, maxilla width; MBL, mandibular body length;
MVL. mandibular vertebral length; OPS, oropharyngeal space; FP. fetal profile; AD, alveolar overjet.

tik der Mikrognathie zusammengefasst (2). Es wurden Eine genetische Untersuchung mittels Amniozentese
30 biometrische Parameter definiert, um Mikrognathie sollte auf jeden Fall diskutiert und angeboten werden,
zu beschreiben. Diese werden in drei Kategorien ein- insbesondere, wenn zusitzliche Fehlbildungen dar-
geteilt, und zwar dem Winkel im Gesichtsprofil, Mes- stellbar sind.

sungen der Unterkieferbiometrie und Beobachtungs-
merkmale (Tabelle 1 und Bildergalerie 1).
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Korpuslange >0,0558, Kinn-/Philltrumlange <2,06, [ |

Mittelgesichts-/Untergesichtstiefe >1,01, Ober- und
Unterkieferkriimmung >1,03, negative FP-Linie,
Fehlen einer Unterkieferliicke.
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