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RESUMEN

El Sindrome de Apert es un trastorno autosémico dominante, caracterizado por craneosinostosis,
hipoplasia del tercio medio de la cara y sindactilia de manos y pies. Presentamos un caso
diagnosticado a las 24 semanas de gestacion, después de realizar un ecosonograma en el cual se
observaron las alteraciones caracteristicas. El diagnodstico se confirmd al momento del
nacimiento. Se realiza una revision y analisis de la literatura sobre el tema.
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SUMMARY

Apert syndrome is an autosomal dominant disorder characterized by craniosynostosis, midfacial
malformations and symmetric syndactyly of hands and feet. We present a prenatal diagnosis at
24 weeks gestation after sonography showing features deformity. The diagnosis was confirmed
at birth. We present a review of the current literature regarding Apert syndrome.
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INTRODUCCION



El sindrome de Apert es un desorden genético incluido dentro del amplio grupo de las
anomalias craneofaciales, caracterizado por craneosinostosis, hipoplasia del tercio medio de la
cara, sindactilia simétrica de manos y pies y retardo mental de grado variable (1).

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,
razéon por la cual lleva su nombre (2,3). Ha sido observado en blancos, negros y asiaticos; la
prevalencia es de aproximadamente 15,5 por millon de nacimientos y representa el 4,5% de todos
los casos de craneosinostosis, con una distribucion por sexo de 111 (4).

Se hereda en forma autosdémica dominante, aunque la mayoria de los casos se deben a
mutaciones de novo (5)

Las alteraciones craneofaciales incluyen: didmetro anteroposterior acortado, frente prominente,
occipucio aplanado, craneosinostosis irregular, especialmente por fusién de la sutura coronal,
fontanelas amplias, fascies aplanada, ranuras supraorbitarias horizontales, hipertelorismo,
estrabismo, nariz pequefa, hipoplasia maxilar y paladar estrecho de ranura media con o sin
hendidura o Uvula bifida (1-4).

El tipo mas comun de sindactilia encontrado en estos pacientes es la fusion de los dedos indice,
medio y anular con el pulgar y el mefique libres (sindactilia tipo 1). Otra forma es la fusion de los
dedos indice, medio, anular y menique 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 dsea y/o cutdnea, los dedos fusionados generalmente tienen una ufa comun y en los
pies suelen estar afectados los mismos dedos (6-9). Otras afecciones 6seas encontradas son
humero corto, sinostosis de radio y humero y fusion de las vértebras cervicales C5y C6 (10).

También se encuentran alteraciones cutaneas, cerebrales, respiratorias, cardiovasculares,
gastrointestinales y genitourinarias (11,12).

El diagnostico prenatal se ha hecho en casos con antecedentes familiares. No obstante, los casos
esporadicos no son definitivamente diagnosticados hasta el tercer trimestre, cuando la
craneosinostosis es usualmente detectada (13,14).

Presentamos a continuacion un caso identificado durante el segundo trimestre del embarazo.

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente femenino de 39 anos de edad, natural de Caracas, casada, con pareja de 41 anos (no
consanguineo), sin antecedentes de patologias; IVG, IIP, Il A, con embarazo deseado, controlado.
A las 24 semanas acude a consulta sucesiva de control prenatal. En la evaluacion ecografica
realizada el 06.04.99 se observé cebocefalia, craneosinostosis, exoftalmos y anomalia del pulgar
(Fig. 1). Se realizd cordocentesis, el cariotipo obtenido fue 46 XY.
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Figura 1. Imagen fridimensional en la cual se aprecia cebocefalia,
craneoestenosis, hipoplasia del tercio medio de la cara,
hipertelorisme y excflalmos.

Fue evaluada en la Unidad de Genética, se concluye que puede tratarse de un sindrome de
Apert. Una nueva evaluacion ecografica, realizada a las 31 semanas de gestacion, evidencia
craneosinostosis frontal, exoftalmo y dilatacion pielocalicial bilateral leve (Fig. 2)
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Figura 2. Imagen ecografica tridimensional en la cual se
observa la cara, la mane y antebrazo izquierdos.
Los signos de la mano sugieren ancmalia del pulgar.

A las 38 semanas + 6 dias inicio trabajo de parto, es hospitalizada y se atiende parto eutdcico
obteniendo recién nacido masculino, vivo, que pesd 3380 g y midid 52 cm, con Apgar de 7y 8
puntos.

La circunferencia cefalica midid 35 cm, el didmetro interorbitario 20 cm. Presentd craneo
irregular de aspecto oxicefalico, fontanela anterior amplia, insinuada hacia la sutura metoépica.,,
craneo posterior pequeno. Craneosinostosis parcial, hipoplasia de estructuras 6sea suprorbitarias,
pseudoexoftalmo, globos oculares normales, orejas de implantacion baja; paladar alto, ojival,
mucocele en arcada superior (Fig. 3).



Figura 3. Evaluacion fisica al nacer. Se aprecia
craneo irregular, oxicefalico, hipoplasia de
estructuras dseas supraorbitarias y del
terciomedio de la cara, pseudo exoftalmos y
crejas de implantacion baja.

En raquis se observo fosa sacra. En las extremidades superiores presentd clinodactilia axial del
pulgar, con tendencia a la inclusion, con buena movilidad, sin limitacion articular (Fig. 4). En las
extremidades inferiores presentd clinodactilia del primer dedo. El resto del examen fisico fue
normal.

Figura 4. Evaluacian fisica al nacer. Se aprecia
clinodactilia axial del pulgar, con tendencia a

la inclusidn y movilidad sin limitacion

de los ofros dedos.

Se realizaron radiografias, ecosonograma cerebral y fue evaluado en conjunto por genética y
neurologia. Se confirmo el diagndstico de Sindrome de Apert.

DISCUSION



El Sindrome de Apert se hereda en forma autosdémica dominante; sin emlbargo, 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 (5).

Estas mutaciones parecen ser de origen paterno, asociadas a edad mayor de 35 anos (15). En el
Caso que Nos ocupa, el padre tenia 41 anos (15).

En 1982, Leonard y cols (16) realizaron el diagndstico prenatal de este sindrome por fetoscopia. En
la actualidad, el diagndstico antenatal se puede sospechar mediante la observacion de
alteraciones anatdmicas 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 (17). Estas malformaciones pueden confirmarse
con la realizacion de ecografia tridimensional, como en este caso y también mediante el uso de
la resonancia magnética nuclear (18). No obstante, algunas de estas alteraciones pueden ser
indetectables, pueden desarrollarse o ser detectadas en etapas avanzadas del embarazo o en el
momento del nacimiento.

Son muy escasos los casos diagnosticados en el segundo trimestre del emlbarazo, excluyendo
aqguéllos publicados de madres afectadas o en el contexto de recurrencia (13,17,18).

El diagndstico antenatal se puede confirmar mediante la realizaciéon de una prueba genética
gue demuestre la mutacion en el gen FGFR2. En este caso, sélo se realizé una cordocentesis para
cariotipo, cuyo resultado fue normal. Este tipo de sindrome exhibe cariotipos normales y los
niveles de -feto proteina también se encuentran dentro de los limites normales (5,18).

Es importante el diagnodstico precoz, para realizar la correcta evaluacion e instaurar un
tratamiento integral.

Al nacer, el examen clinico y las evaluaciones radioldgicas de craneo y extremidades confirman el
diagnostico. La evaluacion desde el nacimiento y durante la infancia, debe ser realizada por un
equipo multidisciplinario que incluye pediatra, neurocirujano, oftalmalogo, otorrinolaringdlogo,
odontopediatra, cirujano craneofacial, psiquiatra y trabajador social; durante la adolescencia, se
integran al equipo, el cirujano maxilofacial, el ortodoncista y el foniatra (8,19).

La planificacion de la cirugia debe ser hecha por etapas, la craneotomia cuyo propdsito es la
descompresion cerebral y evitar la hipertension endocraneana, se debe realizar en la infancia.

El avance del tercio medio de la cara que incrementa el volumen intracraneal e intraorbitario,
mejora el flujo nasal y la apariencia del paciente debe realizarse en la pubertad y finalmente Ia
cirugia ortognatica que mejora la oclusion bucal y la estética se debe efectuar en la adolescencia.
La seleccion cuidadosa de estos tiempos quirdrgicos redunda en los buenos resultados
funcionales y estéticos a largo plazo (8,9,19).
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