Sindrome de Apert

Descripcion

El Sindrome de Apert 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. 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.

Craneosinostosis

El cerebro del recién nacido necesita espacio para su desarrollo, por lo que normalmente las suturas del craneo estan abiertas. La caja craneal es como un puzzle que
no se soldara hasta varios meses después del nacimiento, lo que permite al cerebro, que es de crecimiento muy rapido, adaptarse al craneo. El volumen cerebral
normal se triplica durante el primer afio de vida y a los 24 meses la capacidad craneana es 4 veces la del nacimiento. Cuando las suturas se cierran antes de tiempo, el
cerebro carece el espacio suficiente para poder desarrollarse, es un craneo “inexpansible”, que se llama Craneosinostosis. Dependiendo del nimero y localizacién de las
suturas fusionadas, asi como del tiempo en que se cerraron, quedaran afectadas unas determinadas areas cerebrales.

Otras alteraciones faciales

. Se produce un cierre prematuro de las suturas faciales produciendo una Hipoplasia o desarrollo incompleto del tercio medio facial.
. El angulo que se forma entre la frente y la raiz de la nariz esta cerrado, por lo que hay dificultades respiratorias.
. La cavidad orbitaria es pequefia, por lo que los ojos pueden parecer saltones.
. Lengua grande (macroglosia).
. Paladar ojival.
. Etc.
Sindactilia:

Pueden faltar dedos de las manos y pies o estos pueden estar unidos (fusién total o parcial).

Hay muchos sindromes con caracteristicas similares al sindrome de Apert:

. Sindrome de Carpenter.

. Enfermedad de Crouzon

. Sindrome de Saethre-Chotzen

. Sindrome de Pfeiffer.
Causas

Debido a una mutacién en los factores de crecimiento e 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 autosémico 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 mutacién en padres no afectados
aumenta con la edad del padre.

Epidemiologia

La incidencia es de 1”2 por cada 100000 nacidos vivos.

Sintomas



. Deformidades esqueléticas: fusion de los dedos, que se produce tanto en manos como en pies. Esta fusion puede ser dsea o del tejido subcuténeo.

- Cierre prematuro de las suturas entre los huesos del craneo, que si no se trata provoca:
o Hipertension craneal (aumento de presion dentro del craneo, que comprime el cerebro).
o Retraso mental.
o Ceguera.
o Pérdida de audicion.

. Apariencia caracteristica de la cara debido al subdesarrollo severo de la mitad del rostro.

. Ojos prominentes (exoftalmos).

. Maloclusién dental(dificultades en el cierre de la arcada superior e inferior)

. Retardo variable en el desarrollo intelectual.

- Baja estatura.

. Pérdida de la audicién. Infecciones frecuentes del oido.

Diagndstico

El diagnéstico de la fusion prematura de las suturas del craneo se puede confirmar mediante una radiografia de craneo y de un examen clinico.

Radiografia de manos y pies.

El diagnéstico se puede confirmar mediante pruebas genéticas.

Se deben realizar siempre examenes de oido.

Prondstico

Es variable en cada nifio.

Tratamiento

Cirugia

La cirugia debe ser precoz, ya que si no se trata la hipertension intracraneal, se puede producir atrofia del nervio 6ptico, ceguera, ademas de peligrar la vida del nifio.

La intervencion sera:

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

. Adelantamiento del tercio medio facial con avance de las 6rbitas.

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

Tratamiento de los problemas de audicién.

Medidas preventivas

Se recomienda la asesoria genética para padres potenciales. Existe la posibilidad de realizar un diagnéstico prenatal.






