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RESUMEN

Acrocefalosindactilia tipolo Sindrome de Apert, se caracterizapor el cierreprematuro de las suturas craneales, lo que hace que la cabeza
tome unaformapuntiaguday que se deforme la apariencia de la carapor anomalia craneofacial que se produce por malformaciones en
craneo, cara, manosypies, ademasde diversas alteracionesfuncionales que varian mucho de unos nifiosa otros. La incidenciaesdel a2por
cada 100,000 nacidos vivos, es unarareza médicay unsindrome en el cual losfactores de riesgo hereditariosy ambientales como la edaddel
padrejuegan unpapel etiologico. Sepresenta el caso de un recién nacido afectadopor esta enfermedaddiagnosticado en el hospitalHipolito
Unanuede Tacnaenelafio 2009.

Palabras claves: Sindrome de Apert, Acrocefalosindactilia, Malformacion congenita neonatal.

ABSTRACT

Acrocephalosyndactyly type | or Apertsyndrome is characterized by premature closure o fcranial sutures, which causes the head to take a
pointedshape anddeformation ofthe appearance o ftheface by craniofacialanomaly that is caused by malformedskull,face, hands andfeet,
as well as variousfunctional disorders vary greatlyfrom child to child. The incidence is 1-2per 100,000 live births, is a medical rarity and a
syndrome in which hereditaryfactors and environmental risk as thefather's age play an etiologic role. We report the case ofa newborn

affectedby this disease diagnosedin TacnaHipolito UnanueHospital in 2009.
Keywords: Apertsyndrome, Acrocephalosyndactyly, neonatal congenital malformation

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 méas que
enlamodalidad de herencia.

En el sindrome de Apert la transmision es de tipo
autosémico dominante, pero este tipo de herencia hace que
muchos de los casos se produzcan por mutacién en un gen
del cromosoma 10 conocido con el nombre de receptor 2
del factor de crecimiento fibroblastico encontrado en el
98% de los pacientes afectados; aunque puede ocurrir en
personas sin antecedentes. La frecuencia de mutacion en
padres no afectados aumenta con la edad del padre por
encima de los 35 afios. La persona afectada transmite el
sindrome al 50% de su descendencia.

El sindrome se caracteriza por el cierre prematuro de las
suturas craneales o craneosinostosis, lo que hace que la
cabeza tome una forma puntiaguda y que se deforme la
aparienciade lacara. Esunaanomaliacraneofacial (cabeza
- cara) denominadatambiénAcrocefalosindactiliatipo 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
pequefia, 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
(fusiontotal o parcial).

También se da la presencia de membranas interdigitales o
la fusion entre el segundo, tercer y cuarto dedos de lamano
o0 de los pies y disminucidn de la flexibilidad e impotencia
funcional en manos y pies, debido a que las estructuras
6seas se van fusionando de maneraprogresiva.

La incidencia es de 1a 2 por cada 100,000 nacidos vivos.
Es unarareza médicay un sindrome en el cual los factores
de riesgo hereditarios y ambientales como la edad del
padrejuegan un papel etioldgico.

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 formacionde los gametos. Se desconocen las causas que
producen estamutacién.

CASO CLINICO

Recién nacido, de sexo femenino, producto de tercera
gestacion. Nacido por cesarea, con edad gestacional de 38
semanas, Apgar al minuto y 5 minutos de 9, de 2800 g. de
peso, 46 cm de longitudy 35 cm de perimetro cefalico.

Padre de 54 afios y madre de 39 afios, natural de Chucuito-
Puno, pero radica en la ciudad de Tacna hace 10 afios, de
ocupaciéon comercio ambulatorio. No presentd
antecedente personal ni familiar de enfermedades
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congénitas anteriores, los dos hijos anteriores fueron
normales, ambos nacidos por cesarea, por pelvis estrecha.
No refiere antecedente durante el embarazo de haber
fumado ni consumido alcohol. Periodo intergenesico largo
de 9 afios.

El embarazo fue controlado desde el segundo trimestre,
teniendo en total 6 controles prenatales realizado por
obstetra en un centro de salud. Llama la atencién que no
presentaningun estudio ecografico.

Durante el embarazo presento hiperémesis gravidica. La
Hb materna fue de 12,5.

Examen fisico:
Rn activo, coloracién rosada de piel, no presenta cianosis,
con llanto enérgico.

Cabeza:
Craneo: Forma puntiaguda (braquitumcefalia) por
cierre precoz de suturas (craneosinostosis), no se palpa
fontanelas.
Cara: Fascies aplanada, hipertelorismo, hendiduras
palpebrales antimongoloide, nariz pequefia, cavidad
orbitaria pequefia, lengua grande (Macroglosia) y
paladar ojival. Pabellones auriculares de implantacion
baja, con apéndices preauriculares en oreja derecha.
(Figurai).

Torax:
Pulmones: murmullo vesicular pasa bien en ACP, no
ruidos agregados.
Cardiovascular: ruidos cardiacos ritmicos,
normofoneticos, regulares, no soplos.

Abdomen:
Blando, depresible, no doloroso, RHAnormales.
Extremidades superiores:
Manos: Sindactilia simétrica de los dedos de manos
(manos en mitén). Dedos de las manos cortos. Fusion
del 20, 30 y 4a dedo, por membranas cutaneas
(sindactiliacutanea). (Figura3)

Extremidades inferiores:
Pies: Fusion completa de los dedos 23 30, 40y 50de los
pies. Con pulgares parcialmente separados, anchos,
malformados. (Figura5)

Genitales:
Femeninos, labios mayores cubren a los menores,
clitoris pequefio.
Ano permeable.

Neuroldgico:
Activo, tono muscular conservado, reflejos
osteotendinosos presentes.

Examenes Complementarios:

Rx de craneo, con signos de craneosinostosis y
malformaciones descritas en caray craneo. (Figura 2)

Rx de manos y pies, fusion 6seay del tejido subcutaneo de
los dedos segundo, tercero, cuarto y quinto en la mano
derechay de todos los dedos en lamano izquierda. (Figura
4y6).
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Fig. 1. Sindrome de Apert: Turribraquicefalia,orbitas hiperteldricas,
macizofacial hipodesarrollado, sindactilia de manos.

Figura 2. Radiografia del craneo donde se observa la craneosinostosis

Fig. 3. Sindrome deApert: Sindactilia simétrica en manos

Figura 4. Radiografia de manos, donde se observan lasfusiones
6seas complejas

Fig. 5. Sindrome deApert: sindactilia simétrica enpies, conpulgar
parcialmente separado.

Figura 6. Radiografia depies, donde se observa la afectacion dsea con
los cinco metatarsianos presentes, laposicion anémala de laprimera
falange delprimer dedoy la ausencia de las tercerasfalanges
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EVOLUCION

Durante su evolucion recibe leche materna, tolerando
adecuadamente, funciones vitales estables, es evaluado
por el Cirujano Pediatra, indicando su posterior correccion
quirargica de miembros y recomendando sutratamiento en
el hospital del Nifio de la ciudad de Lima, dandole de altaa
los 5 dias de vida.

DISCUSION

El diagnostico prenatal del sindrome de Apert se puede
sospechar mediante la observacion de alteraciones
anatémicas en el feto por ecografia a partir de las 20
semanas de gestacién que pueden confirmarse con la
realizacion de ecografiatridimensional y en 4D o mediante
eluso de laresonanciamagnéticanuclear ambos examenes
no disponibles.

La realizacién de una prueba genética que demuestre la
mutacion en el gen FGFR2 puede confirmar el diagnostico
a través de amniocentesis con la desventaja de tener un
costo elevado. Es importante el diagnostico precoz como
en cualquier desorden genético para poder realizar una
correctaevaluacion e instaurar un tratamiento integral.
Una vez diagnosticado se debe realizar una evaluacion por
un equipo multidisciplinario para futuras decisiones que
incluyan al pediatra, neurocirujano, oftalmélogo,
otorrinolaring6logo, odontopediatra, cirujano
craneofacial, psiquiatray trabajador social.

La decisién de cirugias deben ser planeadas en diferentes
etapas para corregir las alteraciones estructurales y poder
ofrecer una calidad de vida aceptable, siendo en etapa
precoz tratar la hipertensidn intracraneal con la
descompresion cerebral y asi evitar la produccion de
atrofia del nervio éptico con ceguera resultante. Se
recomiendauna asesoriagenéticaparapadres potenciales.

El diagndstico sebasaen:
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
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flexibilidad de los lugares donde normalmente hay un
espacio previo al cierre.

Apariencia anormal de la cara, debido a hipoplasia de

lamitad del rostro.

Fusién o presencia anormal de membranas

interdigitales en las manos o pies (sindactilia severa,

que regularmente se ha denominado "manos en

mitén™).

Retardo variable en el desarrollo intelectual.

Bajatalla.

Ceguera y pérdida de la audicion. Infecciones

frecuentes del oido medio.

Maloclusion 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 diagnostico se puede confirmar
mediante pruebas genéticas.
El prondstico es variable en cada nifio, depende de la
penetranciadel sindromey del diagnéstico precoz
La conducta terapéutica debe orientarse a la correccion
quirtrgica de las deformidades del craneo, caray paladar,
después de una evaluacién 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 oOptico, ceguera, ademas de peligrar la
vida del nifio.

Laintervencion sera;

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

2. Adelantamiento del tercio medio facial con avance de
las orbitas.

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

4. Tratamiento de los problemas de audicion.

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