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Sindrome de Apert esporddico.

Reporte de un caso

(Sporadic Apert syndrome. A case report)
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RESUMEN

El sindrome de Apert es una acrocéfalo-sindactilia caracterizada por malformaciones en craneo, cara, manos y pies; se acompana
de alteraciones funcionales que tienen relacién con el primer arco braquial. Se presenta el caso de una joven de 14 afios que fue
sometida a estudio y tratamiento quirdrgico para corregir o aminorar sus alteraciones somaticas y mejorar su calidad de vida.
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SUMMARY

Apert syndrome is a form of acrocephalosyndactyly characterized for malformations of the skull, face, hands and feet. It is associated to
functional disturbances related to first brachial arch. A case of boy of 14 years of age which was surgical treated for the correction or di-

minish the somatic abnormalities and give a better quality of life.
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La acrocéfalo-sindactilia tipo |, o sindrome de Apert, es una
dismorfia muiltiple con malformaciones de craneo, cara, ma-
nos y pies'? debido a un defecto del cromosoma 10 que se
transmite de acuerdo a un patrén de herencia autosémico
dominante®* en el que los nifios afectados tienen un fenoti-
po peculiar, causado por la fusién temprana de las suturas
craneales y sindactilia simétrica en miembros superiores e
inferiores. Es una entidad rara,® pocas veces reportada en
nifios de ascendencia hispana, por lo que se consideré de
interés hacer el reporte del presente caso.

CASO CLINICO

Se trata de un nifio de 32 meses de edad producto del
primer embarazo de una adolescente de |4 afios con an-
tecedente de hipertiroidismo y haber estado expuesta
durante la gestacién a gases lacrimégenos. Durante su
embarazo tuvo amenaza de parto a las 30 semanas, por
lo que fue tratada con sulfato de magnesio, nifedipino y
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betametasona, administrando estos medicamentos segln
las dosis recomendadas ante este problema.

Durante su embarazo permanecié bajo control médi-
co de su gestacion y cada tres meses se le hicieron estu-
dios de ecosonografia, reportados todos como normales.
Su parto ocurrié a las 38 semanas; fue resuelto de mane-
ra espontanea por vértice e instrumentado por férceps;
el puntaje de Apgar al minuto fue de 6/10y a los 5 minu-
tos de 8/10, por lo que fue valorado por el Servicio de
Pediatria, por presentar malformaciones mdltiples.

Las mediciones somaticas hechas por el pediatra re-
gistraron: peso de 3,670 g longitud de 34 cm y circunfe-
rencia cefélica de 34 cm. A la exploracién clinica se anoté
la presencia de braquicefalia, exoftalmos, nariz en «silla
de montar», obstruccién nasal, paladar completo (pero
«ojival»), implantacién baja de las orejas, soplo sistdlico
grado lI-IV. En miembros superiores e inferiores sindacti-
lia y pie equino varo bilateral (Figura ).

Se le diagnosticé estenosis de coanas y sindrome dis-
mérfico, y se le intervino por hipertrofia congénita del
piloro.

Se le tomaron radiograficos simples de las extremida-
des y la pelvis, que reportaron en los miembros superio-
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Figura I. Fotografia que muestra las miltiples deformidades
faciales en el paciente.

res la fusién de los dedos y desviacién radial, mientras
que en las extremidades inferiores se aprecié la desvia-
cién medial de ambos pies y la deficiente diferenciacién
por segmentacién de los dedos y la presencia de falanges
distales y proximales (Figura 2). En la cadera se aprecié
displasia derecha asociada a verticalizacién del acetabu-
lo. Al examen clinico de los ojos, mediante electro-reti-
no-grama y potenciales evocados visuales, se le encon-
tré normal, sin embargo los oftalmdélogos observaron
que tenia una marcada pardlisis de los musculos elevado-
res de ambos ojos. En una nueva evaluacién clinica se do-
cumentaron las siguientes anormalidades: craneoesteno-
sis, craneo en trébol, recesién frontal, érbitas aplanadas,
exoftalmos, fontanela posterior muy amplia, manos en
«mitén» y pulgar aislado, con lo que se integré el diag-
ndstico de sindrome de Apert asociado a atresia de coa-
nas, habiéndolo confirmado el cariotipo al identificar una
alteracién del brazo corto del cromosoma | (Figura 3).
Durante el seguimiento, con evaluaciones subsecuen-
tes, no se apreciaron cambios clinicos, excepto haber en-
contrado que padecia de hipoacusia moderada. En octu-
bre de 2008 se programé para cuatro intervenciones
quirdrgicas: una para corregir la craneoestenosis, dos
para corregir la sindactilia de los miembros superiores y
se le practicé amigdalectomia por hipertrofia adenoidea.

DISCUSION

Este paciente mostré las principales caracteristicas clini-
cas del sindrome de Apert:*¢ con una facies caracteristi-
ca de braquicefalia, nariz en «silla de montar», exoftal-
mos e implantacién baja de las orejas (Figura 1), malfor-
maciones, todas ellas, asociadas a sindactilia simétrica en
los miembros superiores e inferiores de estos nifios.®
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Figura 2. Proyeccion radiogrdfica que demuestra la marcada
alteracién anatémica presente en ambos pies, con sindactilia
asociada.
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Figura 3. Cariotipo que demuestra la afectacion en el cromosoma |.

La fusién prematura de las suturas del craneo en este
sindrome, da lugar a deformidades muchas veces asocia-
das con retardo mental y anomalias anatémicas y funcio-
nales.’* Otros aspectos clinicos a la craneoestenosis,
como entidad primaria de indole heredofamiliar,® es que
se transmite de caracter de manera autosémica domi-
nante® y se manifiesta con el llamado sindrome de Apert,
también conocido como acrocéfalo-sindactilia y se trata
de una enfermedad congénita rara, por su baja frecuencia
caracterizada por una triada: craneoestenosis, malforma-
ciones faciales y sindactilia simétrica, anomalias éstas
asociadas a hipertensién craneal persistente,' acné seve-
ro,® hiperhidrosis,” microniquia y albinismo.'

Desde el punto de vista genésico se explica por una
mutacion del gen que codifica las proteinas implicadas en
el crecimiento de fibroblastos 2 (FGFR2), localizado en
el cromosoma 10qg26,* mismo implicado en la fisiopato-
genia del sindrome de Cruzon (craneoestenosis sin sin-
dactilia). La frecuencia de esta malformacién se estima
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en 12.4 por millén de nifos nacidos y su frecuencia pare-
ce ser mas alta en aquellos grupos con ascendencia asia-
tica: 22.3 por millén de nacimientos y con una razén de
hombres/mujeres 1:0.94.'° Dada la escasa frecuencia de
este sindrome, parecié de interés describir este caso;
aunque el manejo de tales casos implica la participacién
de cirujanos que puedan corregir, en lo posible, las mal-
formaciones buscando tanto la correccién estética como
funcional del paciente.'' Por otro lado, el control prenatal
permite detectar esta anomalia tempranamente, median-
te ecografias. Este caso contintia en evaluacién por dife-
rentes especialistas y se espera que finalmente se logre el
mayor bienestar posible.
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