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RESUMEN

Acrocefalosindactilia tipo | o sindrome de Apert es un sindrome que se caracteriza por el cierre
prematuro de las suturas craneales, lo que hace que la cabeza tome una forma puntiaguda y que
se deforme la apariencia de la cara por anomalia craneofacial que se produce por
malformaciones en craneo, cara, manos y pies, ademas de diversas alteraciones funcionales que
varian mucho de unos nifios a otros. La incidencia es de 1°2 por cada 100000 nacidos vivos, es
una rareza medica y un sindrome en el cual los factores de riesgo hereditarios y ambientales
como la edad del padre juegan un papel etiolégico Se presenta a un adolescente que consulta por
deformaciones de los arcos dentarios superior e inferior, acompafiados con otros signos craneo -
cefélicos, como son la cabeza puntiaguda y deformaciones faciales, asi como malformaciones de
manos y pies siendo portador de un sindrome de Apert. Motivados por la rareza clinica de esta
entidad y las complicaciones potencialmente evitables con un diagndstico precoz se decidi6 dar a
conocer este caso.

Descriptores DeCS: ACROCEFALOSINDACTILIA; ADOLESCENTE
INTRODUCCION

En 1906 Apert fue el primero en reconocer el sindrome de sinostosis de la sutura coronal y
sindactilia, basandose en las variaciones de los rasgos craneales y manuales mas que en la

modalidad de herenciay Mckusick ha clasificado seis tipos de acrocefalosindactilia 1
El Sindrome se caracteriza por el cierre prematuro de las suturas craneales o craneosinostosis, 1o
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gue hace que la cabeza tome una forma puntiaguda y que se deforme la apariencia de la cara. Es
una anomalia craneofacial (cabeza — cara) denominada también Acrocefalosindactilia tipo I.

Se producen malformaciones en craneo, cara, manos y pies, ademas de diversas alteraciones
funcionales que varian mucho de unos nifios a otros. El cierre prematuro de las suturas faciales
produce una Hipoplasia o desarrollo incompleto del tercio medio facial, la cavidad orbitaria es
pequenia, por lo que los ojos pueden parecer saltones, la lengua grande (macroglosia) y paladar
ojival, pueden faltar dedos de las manos y pies o estos pueden estar unidos (fusion total o parcial).
También se da la presencia de membranas interdigitales o la fusién entre el segundo, tercery
cuarto dedos de la mano o de los pies y disminucion de la flexibilidad e impotencia funcional en
manos y pies, debido a que las estructuras 6seas se van fusionando de manera progresiva 2 La
incidencia es de 1°2 por cada 100000 nacidos vivos. Es una rareza médicay un sindrome en el
cual los factores de riesgo hereditarios y ambientales como la edad del padre juegan un papel
etiol6gico?.

Se produce debido a una mutacion en los factores de crecimiento en los fibroblastos (elemento
celular del que se desarrolla una fibra), que se produce durante el proceso de formacion de los
gametos. Se desconocen las causas que producen esta mutacion.

La transmisién es de tipo autosdmico dominante, pero este tipo de herencia dominante hace que
muchos de los casos se produzcan por mutacion y por tanto, en forma esporadica en padres no
afectados. La persona afectada transmite el sindrome al 50% de la descendencia. La frecuencia
de la mutacion en padres no afectados aumenta con la edad del padre.

El diagndstico se basa en:

. El hecho de que uno o ambos padres padezcan el sindrome de Apert

. Deformidades esqueléticas (en las extremidades)

. Cierre temprano de las estructuras 6seas del craneo, identificable mediante la palpacion
de una linea o arista en el lugar de las suturas y pérdida de la flexibilidad de los lugares
donde normalmente hay un espacio previo al cierre

. Apariencia anormal de la cara, debido a hipoplasia de la mitad del rostro

. Fusion o presencia anormal de membranas interdigitales en las manos o pies (sindactilia
severa, que regularmente se ha denominado "manos en miton")

. Retardo variable en el desarrollo intelectual

. Bajatalla.

. Cegueray pérdida de la audicion. Infecciones frecuentes del oido medio

. Maloclusién dental.

. Hipertension endocraneal.

El diagndstico se orienta por medio de una radiografia de craneo, que muestre el cierre prematuro
de las suturas, radiografia de manos y pies. Siempre se deben examinar los oidos y los ojos; el
diagndstico se puede confirmar mediante pruebas genéticas.

El prondstico es variable en cada nifio, depende de la penetrancia del sindrome

y del diagnéstico precoz

La conducta terapéutica debe orientarse a la correccion quirdrgica de las deformidades del
craneo, cara y paladar, después de una evaluacion interdisciplinaria en un centro médico, por un
equipo de profesionales con especialidad craneo-facial.3-9.

La cirugia debe ser precoz, ya que si no se trata la hipertension intracraneal, se puede producir
atrofia del nervio éptico, ceguera, ademas de peligrar la vida del nifio.
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La intervencién sera:

=

Adelantamiento y remodelacion frontal: para dar espacio al cerebro comprimido.

Adelantamiento del tercio medio facial con avance de las orbitas.

. Tratamiento quirdrgico de la mano: también debe ser temprano para facilitar la maxima
funcion, mejorar la pinza y permitir su crecimiento.

4. Tratamiento de los problemas de audicién.

w N

Se recomienda la asesoria genética para padres con riesgos potenciales y existe la posibilidad de
realizar un diagnostico prenatal. Motivados por la rareza clinica de esta entidad y las
complicaciones potencialmente evitables con un diagnéstico precoz decidimos dar a conocer este
paciente.

PRESENTACION DEL CASO

Adolescente de 15 afios que acude a consulta de estomatologia especializada por presentar
deformaciones de los arcos dentarios superiores e inferiores (figura 1y 2)

Figura 1y 2: Paciente con sindrome de Apert.

Al realizar el examen fisico se constata:

=

Cabeza puntiaguda.

2. Deformidad en apariencia de la cara con hipoplasia del tercio medio facial y angulo cerrado
entre la frente y la nariz con cavidad orbitaria pequefia con ojos saltones,

3. Macroglosia y paladar ojival con maloclusion dental por dificultad en el cierre de la arcada

dentaria superior e inferior.

Sindactilia de los dedos de manos y pies( manos en miton)

Baja talla

Retraso mental moderado.

o gk

Complementarios:

Rx de craneo, con signos de craneosinostosis y malformaciones descritas en cara y craneo.

58



Rx de manos y pies, fusion 6sea y del tejido subcutaneo de los dedos segundo, tercero, cuarto y
guinto en la mano derecha y de todos los dedos en la mano izquierda..

Ecocardiograma normal.

Medios y fondos de ojos normales.

ORL. Otitis media cronica y pérdida moderada de la audicion.

COMENTARIO

En este paciente no se encontraron antecedentes familiares de otros casos similares, se infirio
gue corresponde a una mutacion en un padre de 60 afos al nacer el nifio, fue diagnosticado en la
adolescencia cuando fue en busca de ayuda estética lo cual ensombrecio su prondstico ya que las
operaciones correctoras en craneo, mano y pie deben ser lo mas precoz posible. En nuestro pais
recientemente se diagnosticé un recién nacido con el sindrome descrito 10

Agradecemos a los familiares yemenitas del paciente por su consentimiento en la fotos y la
realizacion de este trabajo, asi como, al equipo multidisciplinario que colabor6é en su manejo;
especial agradecimiento para el Profesor de Mérito Dr. Jesus Perea Corral, Titular - Consultante
del Hospital “Juan Manuel Marquez” de Cuidad Habana, quien por via electronica ayudo a
corroborar el diagndstico y a las estudiantes de medicina Yeniley Miranda Pedroso y Jany Baez
Guerra de la Filial de Ciencias Médicas del este de La Habana por su motivacion en el estudio y
presentacion de este caso clinico. .
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SUMMARY
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Acrocephalo Syndactilia types or Apert’'s Syndrome is a syndrome which is characterized bu the
premature closure of the brain sutures this makes that the head turns a point shape and
misshapen . The appearance of the face by brain facial anomaly which is produced bu
malformations in the skull, face, hands and feet besides of diverse functional alterations which
varies too much from children to another.

The incidence is 1,2% for each 100,000 born alive.It is a medical rarity and a syndrome which the
risk factors hereditaries and environmental as age in the father has a ethiological role. An
adolescent with malformations in the upper inferior arches with another brain-cephalic sygns as
pointed head and facial deformations thus malformations in the hands and feet he is carrie of Apert
Syndrome is presented motivated by the clinical rarity of this entity and the potencially
complications avoidable with a precocious diagnosis was presented.

Subject Headings: ACROCEPHALOSYNDACTYLIA; ADOLESCENT
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