)SAS

BRE 2019



'DEFINICION

El Sindrome de Apert es una condicién congénita,
clasificada ampliamente por anomalias craneofaciales y de
las extremidades.

Este sindrome se caracteriza por el crecimiento anormal de
distintos huesos en el cuerpo, principalmente en el craneo,
el drea centrofacial, las manos y los pies.

Los huesos del craneo se unen prematuramente, evitando
asi el desarrollo normal del craneo.

Craneosinostosis (crecimiento anormal del craneo).

Descrito en el afio 1906 por Eugene Apert medico pediatra
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'CAUSAS

Mutaciones que se generan en el periodo prenatal
Autosémico dominante

El gen responsable es el cromosoma 10 en el brazo largo
Edad paterna elevada

Origen paterno

Gen del «receptor del factor de crecimiento de fibroblastos,
el cual se encarga de sefalizacion celular desencadenary
coordinar los mecanismos implicados en la fusién ésea.

Prevalencia de 1 caso cada 100000 recién nacidos.
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The Craniofacial Support Group, October 2002
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PATOGENIA

Se origina entre la cuarta y quinta semana del embrion

~

Por inhibicion de la cefalogénesis (formacion de la
cabeza)

Diferenciacion de la placa primitiva

Diagnostico prenatal de Sindrome de Apert. Reporte de un caso
Drs. Blanca Fernandez*, Orlando Arcia



CARACTERISTICAS CRANEO - EACIALES

Deformidad de la béveda craneal que pudiera impedir una
expansion cerebral adecuada y manifestarse en atrofia
Optica (posible discapacidad visual) e hipertension
intracraneal (posible discapacidad intelectual).

Escasa formacion de la mitad de la cara

Exoftalmos (ojos fuera de la orbita)

Macroglosia. (lengua grande).

Mal oclusiéon mandibular.

Fisura palatina. (problemas para emisién de sonidos)
Paladar ojival.

Como consecuencia infecciones frecuentes v otitis asi como
dificultad respiratoria. (probable discapacidad auditiva).



The spectrum of Apert syndrome: phenotype, particularities in orthodontic treatment, and characteristics of orthognathic surgery
Published: 08 February 2007

Ariane Hohoff,


https://head-face-med.biomedcentral.com/articles/10.1186/1746-160X-3-10#article-info
https://head-face-med.biomedcentral.com/articles/10.1186/1746-160X-3-10#auth-1

SINDROME DE APERT

.ecured.cu/Acrocefalosindactilia
ansapert.org/index.php/sindrome-de-apert
2014



http://www.ansapert.org/index.php/sindrome-de-apert
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MANIFESTACIONES MUSCULO-ESQUELETICAS

Sindactilias (dedos de manos y pies pegados). Fusion
anormal de los dedos en las cuatro extremidades.

Ufias dismorficas

Sinoniquia (fusion de ufias)
Infecciones por candida (hongo)
Dientes supernumerarios

Perdida prematura de las piezas dentarias. En
consecuencia puede presentar dificultades en el
lenguaje articulado.



En los dedos de los pies habitualmente no se fusionan
las falanges distales

Existen de tres tipos en la fusion de los dedos.
Tipo I: incluye segundo, tercero y cuarto dedo
Tipo II: Asocia unicamente quinto dedo

Tipo I1I: Todos los dedos parecen unidos



http://alteracionesbucales3301.blogspot.com/2014/04/sindrome-de-apert.html
2014



http://alteracionesbucales3301.blogspot.com/2014/04/sindrome-de-apert.html

Sindrome de Apert: andlisis clinico-epidemiolégico de una serie consecutiva de casos en Espafia
671VOL. 51 N° 6, 1999



MANIFESTACIONES MUSCOLO=—
ESQUELETICAS MENOS FRECUENTES

* Fusion de vertebras cervicales

* Movilidad articular limitada

* Acortamiento de huesos largos como el humero y el radio
» Hipoplasia de escapula (desarrollo incompleto).

» Hipoplasia de pelvis

* Motricidad: torpeza motora fina variable en funcion de la

severidad de la sindactilia (presencia de discapacidad
motriz).

* El desarrollo motor grueso con limitaciones por las
caracteristicas de los pies.
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MANIFESTACIONES DERMATOLOGICAS

* Hiperhidrosis (sudoracion excesiva)
* Lesiones maculo- vesiculosas

* Acne

* Engrosamiento de la piel
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"MANIFESTACIONES VISCERALES

Retraso mental y psicomotor secundario a las anomalias
morfoldgicas (presencia de discapacidad intelectual)

—

Agenesia e hipoplasia del cuerpo calloso (no se forma o se
forma inadecuadamente).

Malformacion de estructuras limbicas (relacionadas con la
emocion).

Hipoplasia de la sustancia blanca (no se formo
adecuadamente, se dificulta la conexion neuronal)

Hidronefrosis secundaria a insuficiencia renal.

Malformaciones cardiacas como la hipoplasia ventricular
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CARACTERISTICAS PSICOLOGICAS

Segun intensidad del retraso mental o discapacidad
intelectual.

Sentimientos de baja autoestima
Miedo al rechazo por deformidades fisicas

En el area del lenguaje puede observarse dificultades
de articulacion debido a la hipoplasia del tercio medio
de la cara sobre todo en palabras que terminan en
consonante.

Lenguaje expresivo pobre aunque expresan emociones
sin dificultad
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" DIAGNOSTICO Y EVALUACION
DIAGNOSTICO PRENATAL

Cuando exista antecedente de la enfermedad o
sospecha de la misma

Ecografias en el embarazo
Sindactilia
Polihidramnios (exceso de agua en la bolsa del ttero).

En el primero o segundo y trimestre por muestra de
amniocentesis o por biopsia de vellosidades corionicas



ESTUDIO POSTNATAL

Deteccion genética de mutaciones especificas
Radiografias de craneo

Radiografia de manos y pies

Resonancia magnetica

Estudios auditivos y visuales



" TRATAMIENTO

NEUROCIRUJANOS: Reconstruir boveda craneal,
disminuyendo la presion intracraneal y evitar la
hidrocefalia

Aumentar el volumen de las cavidades orbitarias

MAXILOFACIAL: adelantamiento de la mitad de la
cara hipoplasica se realiza entre los 4 y 6 anos de edad
con el fin de evitar el impacto psicolégico, osteotomias
de correccion que incluyen el frontal y ambas
mandibulas.



Figura 3. Reconstruccion craneofacial por tomografia. El
acortamiento asimeétrico anteroposterior del craneo limita el
crecimiento y desarrollo cerebral de la manera que se pre-
senta en esta imagen. Evoluciona el paciente con dificultad
respiratoria secundaria a sindrome de adaptacion pulmonar,
ademas de sepsis, lo que indica su estancia intrahospitalaria
por siete dias.

Sindrome de Apert
Ingrid Alejandra Reséndiz Martinez,* Emilio Nava Uribe}
ACTA MEDICA GRUPO ANGELES. Volumen 11, No. 4, octubre-diciembre 2013



Figura 6. Tratamiento quirargico de la craneosinostosis. Esta
imagen, tomada de la referencia numero 47, ejemplifica el tipo
de tratamiento quinirgico de las craneosinostosis dependiendo
de la severidad.

Sindrome de Apert
Ingrid Alejandra Reséndiz Martinez,* Emilio Nava Uribet
ACTA MEDICA GRUPO ANGELES. Volumen 11, No. 4, octubre-diciembre 2013



TRAUMATOLOGIA Y ORTOPEDIA: Las sindactilias
de manos y pies en un primer momento conseguir una
correcta funcion realizando un espacio adecuado en la
palma de la mano y posteriormente se va
remodelando la mano las intervenciones deben
comenzar a los 6 meses
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"~ AMBITO PSICOPEDAGOGICO

Utilizacion del juego

Imaginacion y técnicas de relajacion

Utilizacion de la respiracion cuando se encuentre
ansioso

Utilizacion de autoafirmaciones positivas

Identificar lo mas rapido posible el grado de retraso
mental o discapacidad intelectual.

Trabajar en habilidades adaptativas
Programa educativo individualizado
Manejo de miedo e inseguridad
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