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Descriptores DeCS: Subject headings:
ACROCEFALOSINDACTILIA ACROCEPHALOSYNDACTYLIA

El sindrome de Apert es una enfermedad genética que puede ser hereditaria o presentarse sin que
existan antecedentes familiares conocidos. Baumgartner en 1842 y Wheaton en 1894 hacen las
primeras menciones sobre este sindrome; sin embargo, fue el médico francés Eugene Apert quien
lo describe y publica en detalle en 1906, razén por la cual lleva su nombre.? Este padecimiento es
causado por mutaciones en un gen denominado receptor 2 del factor de crecimiento de
fibroblastos; esta mutacion hace que algunas de las suturas 6seas del craneo se cierren
prematuramente (craneosinostosis), o que ocasiona un crecimiento asimétrico de la cabeza y le da
una forma distorsionada?.

La prevalencia es de aproximadamente 15,5 por millén de nacimientos y representa el 4,5 % de
todos los casos de craneosinostosis. Tiene una distribucién por sexo de 1:1°.

Se transmite como un rasgo autosdémico dominante, lo cual significa que basta con que solo uno de
los padres tenga la enfermedad para que sus hijos resulten afectados. Existen algunos casos de
presentacion espontanea en los que no aparecen antecedentes familiares™*.

Este desorden genético se incluye dentro del amplio grupo de las anomalias craneofaciales
dominantes y se caracteriza por: craneosinostosis, hipoplasia del tercio medio de la cara, sindactilia
simétrica de manos y pies y, en ocasiones, por retardo mental de grado variable.

Las alteraciones craneofaciales incluyen: apariencia anormal de la cara, a causa del subdesarrollo
de la mitad del rostro y diametro anteroposterior acortado, frente prominente, occipucio aplanado,
craneosinostosis irregular, especialmente por la fusion de la sutura coronal, fontanelas amplias,
fascies aplanada, ranuras supraorbitarias horizontales, hipertelorismo, estrabismo, nariz pequefia,
hipoplasia maxilar y paladar estrecho de ranura media con hendidura o Gvula bifida o sin ella. El
tipo mas comun de sindactilia encontrado en estos pacientes es la fusién de los dedos indice,
medio y anular con el pulgar y el medique libres (sindactilia tipo 1). Otra forma es la fusion de los
dedos indice, medio, anular y mefiique con el pulgar libre (sindactilia tipo 2). Menos frecuentes son
la fusion de todos los dedos (sindactilia tipo 3), la clinodactilia y la adactilia. La sindactilia puede ser
Osea, cutanea o ambas a la vez, los dedos, fusionados generalmente, tienen una ufia comuin y en
los pies suelen estar afectados los mismos dedos®®. Otras afecciones éseas encontradas son:
hamero corto, sinostosis de radio y himero, y fusién de las vértebras cervicales C5 y C6 .También



se encuentran alteraciones cutaneas, cerebrales, respiratorias, cardiovasculares, gastrointestinales
y genitourinarias.

El diagndstico prenatal se ha hecho cuando existen antecedentes familiares. Algunos autores han
realizado el diagnédstico prenatal de este sindrome por fetoscopia. No obstante, los casos
esporadicos no son definitivamente diagnosticados hasta el tercer trimestre, cuando la
craneosinostosis es usualmente detectada’™.

Presentamos a continuacidon un paciente en quien se diagnosticd la enfermedad en la etapa
posnatal.

Presentacion del paciente

Entre los antecedentes familiares se precisa que la madre tiene 36 afios de edad, es natural de
Santa Clara, casada, con pareja de 39 afios (no consanguineo), el embarazo fue deseado y estuvo
controlado. No poseia antecedentes familiares del sindrome de Apert. A las 12 semanas acudi6 a
la consulta de captacion prenatal. El parto fue eutdcico y tuvo un recién nacido vivo, del sexo
femenino, que pes6 1300 g y midié 40 cm, con Apgar de 8 y 9 puntos y circunferencia cefalica de
30 cm. Presenté craneo irregular de aspecto oxicefélico, fontanela anterior amplia, insinuada hacia
la sutura metopica, cradneo posterior pequefio, craneosinostosis parcial, hipoplasia de estructuras
Oseas supraorbitarias (pseudoexoftalmos), ojos prominentes, abultados, orejas de implantacion
baja; paladar alto, ojival (Fig 1). En las extremidades superiores e inferiores presenté fusién o union
importante de varios dedos adyacentes de las manos o de los pies (sindactilia grave), que
regularmente se ha denominado "manos en mitén"(Fig 2).

Fig 1 Evaluacion fisica al nacer. Se observa craneo irregular de aspecto oxicefalico, fontanela
anterior amplia, insinuada hacia la sutura metépica, craneo posterior pequefio,
craneosinostosis parcial, hipoplasia de estructuras 6seas supraorbitarias
(pseudoexoftalmos), ojos prominentes, abultados, orejas de implantacion baja, paladar
alto y ojival.

El resto del examen fisico fue normal. Se realizaron radiografias, ecosonograma cerebral y fue
evaluado en conjunto por genética. Se confirmé el diagnéstico de sindrome de Apert. Se realizo
radiografia del craneo en la que se observo el cierre prematuro de las suturas, y el examen clinico
pudo confirmar el diagndstico de la craneosinostosis. Las radiografias de las manos y de los pies
determinan la magnitud de las alteraciones 6seas. La paciente fallecié seis dias mas tarde.



Fig 2 Evaluacion fisica al nacer. Se observa fusién o unién importante de varios dedos
adyacentes de las manos y de los pies (sindactilia grave), que regularmente se ha
denominado "manos en miton”.

Comentario

El sindrome de Apert se hereda en forma autosémica dominante; sin embargo, puede ocurrir en
personas sin antecedentes. Dos mutaciones recientes en un gen en el cromosoma 10, conocido
con el nombre de receptor 2 del factor de crecimiento fibroblastico (FGFR2), se han encontrado en
98% de los pacientes afectados’. Estas mutaciones parecen ser de origen paterno, asociadas a la
edad mayor de 35 afios".

En la actualidad, el diagnéstico prenatal se puede sospechar mediante la observacion de
alteraciones anatémicas en el feto por ultrasonido a partir de las 20 semanas de gestacion; esto
requiere seguir el trayecto de suturas y fontanelas; en este caso, la translucencia habitual que se
observa entre los huesos del craneo no existe. Estas malformaciones pueden confirmarse con la
realizacion de la ecografia tridimensional; no obstante, algunas de estas alteraciones pueden ser
indetectables, y desarrollarse o ser detectadas en etapas avanzadas de la gestacién o en el
momento del nacimiento, como en este caso. Son muy escasos los diagnésticos realizados en el
segundo trimestre del embarazo.

El diagnostico prenatal se puede confirmar mediante la realizacién de una prueba genética que
demuestre la mutacion en el gen FGFR2. Este tipo de sindrome muestra cariotipos normales y los
niveles de alfa-feto proteina también se encuentran dentro de los limites normales.

Es importante el diagnéstico precoz para realizar la correcta evaluacion e instaurar un tratamiento
integral. Al nacer, el examen clinico y las evaluaciones radioldgicas del craneo y las extremidades
confirman el diagnostico. La evaluacién, desde el nacimiento y durante la infancia, debe ser
realizada por un equipo multidisciplinario que incluye: pediatra, neurocirujano u oftalmdélogo,
otorrinolaring6logo, odontopediatra, cirujano craneofacial, psiquiatra y trabajador social; durante la
adolescencia, se integran al equipo, el cirujano maxilofacial, el ortodoncista y el foniatra.

La planificacion de la cirugia debe hacerse por etapas; la craneotomia, cuyo propésito es la
descompresién cerebral y evitar la hipertensién endocraneana, se debe practicar en la infancia.
Siempre deben efectuarse examenes auditivos.

En la pubertad debe realizarse una intervencién quirirgica, para hacer avanzar el tercio medio de
la cara, lo que incrementa el volumen intracraneal e intraorbitario, mejora el flujo nasal y la
apariencia del paciente. Finalmente, la cirugia ortognatica, que mejora la oclusién bucal y la
estética, se debe practicar en la adolescencia. La seleccion cuidadosa de estos tiempos
quirdrgicos redunda en los buenos resultados funcionales y estéticos a largo plazo, pero en
general, el prondstico varia en cada nifio.

El asesoramiento genético puede ser valioso para los padres potenciales.
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