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Introduccion

El sindrome de Apert es un trastorno genético raro que afecta el desarrollo del
craneo, la cara, las manos y los pies. Es parte de un grupo de condiciones conocidas
como craniosinostosis, en las cuales las suturas del craneo se cierran
prematuramente, lo que puede limitar el crecimiento y el desarrollo normal del
cerebro. Ademas de la fusion de las suturas craneales, las personas con sindrome
de Apert suelen presentar deformidades faciales y, en muchos casos,
malformaciones en las extremidades, como dedos fusionados (sindactilia).

El sindrome de Apert se debe a una mutacién en el gen FGFR2 (receptor 2 del
factor de crecimiento de fibroblastos), que se hereda de forma autosomica
dominante. Aunque en algunos casos la mutacion es espontanea, los sintomas
suelen ser graves y se manifiestan desde el nacimiento. Las personas con este
sindrome pueden tener dificultades cognitivas y de aprendizaje, aunque el grado de
afectaciéon varia ampliamente entre los afectados.

El tratamiento para el sindrome de Apert suele implicar multiples cirugias para
corregir las malformaciones craniofaciales y, en algunos casos, para mejorar la
funcion de las extremidades. El manejo del trastorno es multidisciplinario e incluye
la intervencion de médicos, cirujanos, terapeutas y otros profesionales de la salud.

La fusion prematura de otras suturas también puede afectar la forma de la cara,
generando caracteristicas faciales prominentes, como un frente alto, ojos saltones
y una nariz aplastada.

Una caracteristica distintiva del sindrome de Apert es la presencia de sindactilia,
una malformacion en las manos y los pies en la que los dedos estan fusionados,
limitando su movilidad. Los dedos pueden unirse parcial o completamente, y en
algunos casos la severidad de la sindactilia varia, afectando la funcionalidad de las
extremidades. Ademas, el sindrome puede estar asociado con otras anomalias
fisicas, como retrasos en el crecimiento, problemas auditivos, alteraciones dentales
y, en algunos casos, dificultades respiratorias.

Este trastorno es causado por una mutacion en el gen FGFR2 (receptor 2 del factor
de crecimiento de fibroblastos), que juega un papel crucial en el desarrollo de los
huesos y tejidos. Esta mutacion es heredada de forma autosémica dominante, lo
gue significa que una sola copia del gen alterado es suficiente para causar la
enfermedad. Aungue en la mayoria de los casos la mutacion es hereditaria, también
puede ocurrir de forma esporadica, es decir, sin antecedentes familiares previos del
sindrome.

El diagnostico del sindrome de Apert se realiza principalmente mediante
observacion clinica de los rasgos fisicos caracteristicos y se confirma a través de
pruebas genéticas que identifican la mutacion en el gen FGFR2. La gravedad de los
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sintomas varia considerablemente entre los afectados. Mientras que algunos
individuos pueden tener retraso cognitivo leve o moderado, otros pueden presentar
discapacidades intelectuales significativas.

El tratamiento del sindrome de Apert es principalmente quirlrgico e involucra la
correccion de las deformidades craneales y faciales, asi como la separacion de los
dedos fusionados en las manos y los pies, para mejorar la funcionalidad y la
apariencia. Las cirugias suelen realizarse en la infancia y pueden requerir multiples
intervenciones a lo largo de los afios. Ademas, las personas con este sindrome
suelen recibir apoyo terapéutico para abordar los problemas de desarrollo cognitivo,
dificultades motoras y otros desafios asociados.

Dado que el sindrome de Apert es un trastorno multisistémico, el enfoque de
tratamiento es multidisciplinario, involucrando a un equipo de profesionales de la
salud, incluidos cirujanos plasticos y maxilofaciales, neurdlogos, genetistas,
terapeutas ocupacionales y psicélogos. Con el tratamiento adecuado y el
seguimiento médico constante, muchas personas con sindrome de Apert pueden
llevar una vida relativamente normal, aunque pueden enfrentar desafios a lo largo
de su desarrollo.

El pronéstico varia dependiendo de la gravedad de las malformaciones y los
problemas asociados, pero con intervenciones adecuadas, las personas con este
sindrome pueden superar muchos de los obstaculos fisicos y cognitivos que
presenta la enfermedad. La investigacion médica continla para mejorar los
tratamientos y aumentar la calidad de vida de los afectados por este raro trastorno
genético.

Clinica

e Craneosinostosis , es decfi, el cierre prematuro de las manops y de los pies
e Hipoplaszia del tercio medio de la cara

¢ Ojos saltones

e Parpados caidos

e Lengua grande

e Aqcortamiento de huesos

e Fusion de vertebras cervicales

e Malformaciones de la mandubula

e Dedos cortos

e Pulgares anchos

e Dedos dordos de lolwsw pies que se desvian hacia afuera
e Frente anchay alta
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Fisuras palpebrales inclinadas hacia abajc
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Dx laboratorio

Pruebas genéticas

e Mutacion en el gen FGFR2: El diagnostico definitivo del sindrome de Apert
generalmente se confirma a través de pruebas genéticas. El sindrome de
Apert es causado por mutaciones en el gen FGFR2 (Receptor 2 del factor de
crecimiento fibroblastico) en el cromosoma 10. Esta mutacion afecta el
desarrollo normal de los huesos, lo que lleva a la fusion prematura de los
huesos del craneo y de las extremidades.

Estudios de imagenes

e« Aunque no es un "diagnoéstico de laboratorio” per se, los estudios de
imagenes como radiografias o tomografias computarizadas (TC) pueden ser
Utiles para evaluar la fusion prematura de los huesos del craneo y las
anormalidades en las manos y pies. Estos estudios complementan el
diagnoéstico clinico y pueden ayudar a planificar las intervenciones
quirdrgicas necesarias.

o Radiografia

Se toman radiografia del craneo, de la mano y el pie para confirmar la fusion
prematura de las suturas del craneo

Otros andlisis complementarios

e Evaluacién neuropsicoldgica: Dado que el sindrome de Apert puede estar
asociado con problemas cognitivos, algunas veces se realizan pruebas de
desarrollo y evaluacién cognitiva.

e Anadlisis de sangre: Aunque no hay marcadores sanguineos especificos
para el diagnéstico del sindrome de Apert, se pueden realizar pruebas para
evaluar la funcién general del paciente, especialmente si hay otros problemas
asociados, como complicaciones cardiacas o respiratorias.

:b FIGURA 3. RECONSTRUCCION 3D DE CARA Y CRANEQ
i
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Tratamiento

El sindrome de Apert es una afeccidn que dura toda la vida y no tiene cura. Es
probable que su hijo necesite consultar a varios especialistas medicos y recibir
algunos de los siguientes tratamientos a lo largo de su proceso de atencion.

« Cirugia. Un nifio puede requerir cirugia poco después del nacimiento si tiene
sintomas que afectan el cerebro o el craneo. Es posible que se necesiten
otras cirugias para los 0jos, la nariz, el mentén, la mandibula y los dedos de
las manos y los pies.

o Audifonos. Es posible que los especialistas en audicion deban recetar
audifonos a nifios con discapacidad auditiva.

e« Terapia. La fisioterapia, la terapia ocupacional y la logopedia son
tratamientos potenciales para el sindrome de Apert.

« Maquinas de respiracion. Si el nifio tiene una obstruccion de las vias
respiratorias, es posible que se necesiten especialistas para evaluar las
dificultades respiratorias y recetarle un respirador.

e Atencion dental. El cuidado de la boca y los dientes del nifio suele ser
fundamental para los nifios con sindrome de Apert.

e Cuidado de lavisién. Las evaluaciones periddicas de la vision y el cuidado
de la visién también son una parte clave del tratamiento del sindrome de
Apert.

Cariotipo

El sindrome de Apert o acrocéfalo-sindactilia es una enfermedad genética que puede ser
hereditaria, de rasgo autosémico dominante o que también puede presentarse sin que
existan antecedentes familiares conocidos y deberse a mutaciones esporadicas del gen
F6FR2 del cromosoma numero 10 con caracter no recesivo, e codifica una proteina llamada
factor Receptor 2 de crecimiento fibroblastico, y que cuando se produce la mutacién, causa
la fusidén prematura de las suturas craneales. Se han descrito mutaciones en otros genes

como el P253R, relacionado con la sindactilia y el S252W, con el paladar hendido.
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Articulo

https://www.childrenshospital.org/sites/default/files/media mig

ration/a6a74b78-54fa-4f53-9109-2b569b951ded.pdf
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