Sindrome de
Apert

Guia de diagndstico y

tratamiento

) Boston
7)) Children's
<2 Hospital

Craniofacial Anomalies
Program




Tener una hija o un hijo con sindrome de Apert puede

ser abrumador. Saber que necesitara la atencion de un
equipo amplio de profesionales médicos es dificil para
cualquier madre o padre. Esperamos que le consuele
saber que el Programa de Anomalias Craneofaciales de
Boston Children’'s Hospital atiende a mas de 500 pacientes
por afio con una variedad de diagnosticos. Como uno de
los programas mas antiguos del mundo, nuestra amplia
experiencia y nuestro compromiso con la atencion
innovadora y compasiva hos han convertido en un lider

nacional en el tratamiento de niflos con sindrome de Apert.

En Boston Children's Hospital utilizamos un enfoque de
trabajo colaborativo, en equipo y centrado en el paciente.
Nuestros cirujanos tienen experiencia en técnicas
quirdrgicas multiples, lo cual nos permite disefar planes
de tratamiento adaptados a las necesidades unicas de su
hija o hijo.

El sindrome de Apert es un trastorno genético que se
caracteriza por anomalias en el craneo, la cara y las
extremidades. Afecta la salud, las funciones diarias y la
interaccion social de la persona.



El tratamiento exitoso de los pacientes con sindrome de
Apert requiere un equipo médico interdisciplinario, que

incluye a:

» cirujanos plasticos » logopedas

e cirujanos orales  audiologos

» cirujanos de manos  asistentes médicos

e neurocirujanos « enfermeros

» otorrinolaringdlogos « cuidados pediatricos
(oido, nariz y garganta) complejos

« dentistas pediatricos « neuropsicologos

« ortodoncistas

« genetistas

El Programa de Anomalias Craneofaciales de Boston
Children’s Hospital incluye a todos estos especialistas

con habilidades unicas para ofrecerles la mejor atencion
a los pacientes y sus familias. Como Boston Children’s
Hospital es el unico hospital de Massachusetts centrado
exclusivamente en los nifos, todo nuestro equipo esta
especialmente capacitado para optimizar los tratamientos
para los pacientes jovenes y sus familias.

an

John Meara, MD, DMD
Cirujano Plastico Director



Resumen del sindrome de Apert

El sindrome de Apert, también conocido como
"acrocefalosindactilia”, es un trastorno genético raro

y complejo que puede afectar la cara, el craneo, los
dientes, las manos y los pies de un nifio. El impacto
en cada nifio varia, porque hay una amplia variedad de
expresion clinica y gravedad. Ocurre en uno de cada
100.000 recién nacidos.

Caracteristicas clinicas del sindrome de Apert

o Craneosinostosis: cierre prematuro de las placas
de crecimiento del craneo, que causa cambios en
la forma de la cabeza y un posible aumento de la
presion en el cerebro

« hipoplasia mediofacial: disminucion del crecimiento
de la parte central de la cara que causa un aspecto
facial hundido, problemas respiratorios graves o
apnea del suefo.

« sindactilia: fusion de los dedos de las manos o los pies

» oftras caracteristicas posibles: dientes apifiados,
paladar hendido, pérdida de audicion, fusion de
huesos de la columna vertebral y acné
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Cdémo se diagnostica el sindrome de Apert
e Su bebé debe ser evaluado por un equipo
craneofacial especialmente capacitado que incluye a
un genetista.
e En algunos casos, el médico puede pedir radiografias
y/0 una tomografia computarizada (TC) para
confirmar el diagnostico.

« Ademas, las pruebas genéticas se pueden hacer con
una muestra de sangre o de saliva.

¢ Tendra mi hija o hijo alguna limitacion en su
desarrollo a causa del sindrome de Apert?

Algunos niflos con sindrome de Apert presentan retrasos
en el desarrollo. Sin embargo, esto no es siempre

asi. Las necesidades individuales de cada nifio son
evaluadas y manejadas cuidadosamente por nuestro
equipo colaborativo interdisciplinario. Algunos nifos se
benefician recibiendo servicios de logopedia, fisioterapia
o terapia ocupacional. Nuestro neuropsicologo
craneofacial evaluara a su hija o hijo y le ofrecera acceso
a intervenciones cognitivas o del desarrollo que pueden

resultar muy utiles.
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¢Por qué ha nacido con el sindrome de Apert
mi hija o hijo?

El sindrome de Apert es causado por un cambio
especifico (mutacion) en el gen del receptor 2 del factor
de crecimiento de fibroblastos (FGFR2). Este gen facilita el
desarrollo correcto de los huesos. Cuando esta alterado,
puede causar una fusion prematura de los huesos del
craneo (craneosinostosis) y un desarrollo incorrecto de
los huesos de las extremidades (sindactilia). El gen FGFR2
también interviene en sindromes craneofaciales similares,

como los de Crouzon, Pfeiffer y Jackson-Weiss.

Si tengo mas hijos, ;también tendran el
sindrome de Apert?

En la mayoria de los casos, no hay antecedentes
familiares del sindrome de Apert. El riesgo de tener otro
hijo con sindrome de Apert es bajo pero no cero. Esto
se debe a la posibilidad, muy remota, de que el cambio
genético haya ocurrido en mas de una de las células
germinales de un progenitor (un espermatozoide o

un ovulo). En estos casos raros, las probabilidades de
transmitirlo a otro hijo serian del 50 %.

Cuando mi hija o hijo sea adulto y tenga sus
propios hijos, ;qué probabilidades hay de que
también tengan el sindrome de Apert?

Si su hija o hijo tiene el sindrome de Apert, cada uno de
sus hijos tendra un 50 por ciento de probabilidades de

tener también este sindrome.
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Cuidados y tratamiento del
sindrome de Apert

Aunque saber que su hija o hijo necesitara multiples
operaciones durante la vida pueda ser abrumador, recuerde
que cada uno de estos procedimientos tiene mucho

éxito. Para comprender el manejo general de un nifio con
sindrome de Apert, es util entender el calendario general
de cuando serian necesarios los diferentes procedimientos.

En la pagina 18 encontrard un calendario completo de la
atencion de su hija o hijo.

Tratamiento craneofacial

:Qué hallazgos craneofaciales se relacionan
habitualmente con el sindrome de Apert?

Como las placas de crecimiento del craneo (“suturas’) se
cierran de forma prematura, los nilos con sindrome de
Apert tienen cabezas deformes que suelen ser demasiado
anchas y altas. Los ojos son muy prominentes por la poca
profundidad de las cuencas de los 0jos, y la parte media
de la cara parece plana o hundida. La nariz es corta y
prominente en forma de pico. Los dientes estan apifiados
y puede haber un paladar hendido o una obstruccion de

las vias respiratorias relacionados.
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Opciones de tratamiento para los problemas
respiratorios

Si su hija o hijo nace con una obstruccion de las vias
respiratorias, poco después del parto pediremos una
consulta multidisciplinaria con nuestros especialistas en
otorrinolaringologia, medicina del suefio y/o neumologia.
La evaluacion clinica puede incluir un examen de las vias
respiratorias con una camara pequefa o la realizacion

de un estudio del suefio. Hay varias opciones para tratar
una obstruccion de las vias respiratorias en los nifios

con sindrome de Apert. Estas opciones incluyen el uso
de una mascarilla de presion positiva continua en las

vias respiratorias (CPAP), una amigdalectomia con o

sin adenoidectomia y/o un procedimiento de avance
mediofacial (llamado "Le Fort I11"). En casos graves, puede
ser necesaria una traqueostomia (un procedimiento
quirdrgico que crea una apertura en las vias respiratorias a
través del cuello) hasta que el nifio tenga edad suficiente

para someterse a otras operaciones.
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Cuidados y tratamiento
del sindrome de Apert

¢Cual es el tratamiento tipico para la cara y el
craneo?

En Boston Children's Hospital ofrecemos un innovador
enfoque minimamente invasivo para la craneosinostosis.
Siempre que sea posible, la liberacion endoscopica
(minimamente invasiva) de las suturas craneales
fusionadas se realiza cuando el nifio tiene de 2 a 4
meses. Al realizar este procedimiento endoscopico
seguido de una terapia con casco, podemos reducir
significativamente la deformidad del craneo en los nifios
con sindrome de Apert. Mas importante aun, nuestro
centro aboga por una liberacion endoscopica temprana
de la sutura a fin de que el cerebro tenga espacio
adecuado para crecer, y para minimizar el riesgo de
lesion cerebral.

En los pacientes mas grandes, cuando el tratamiento
endoscopico no es posible, se suele hacer una
remodelacion de la boveda craneal o un avance fronto-
orbital cuando el nifio tiene entre 9 y 11 meses. El tipo de
procedimiento depende de las necesidades especificas
de su hija o hijo y de qué suturas craneales estén
fusionadas. En estas operaciones colaboran un cirujano
plastico y un neurocirujano para liberar cuidadosamente
las suturas fusionadas y remodelar el craneo. Nuestros
cirujanos realizan una incision en zigzag para camuflar o

esconder toda la cicatriz en el cuero cabelludo.
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Incisidn para el procedimiento craneofacial
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Procedimientos de Le Fort

Le Fort Il Le Fort |

Su nifio tal vez necesite un procedimiento llamado avance
mediofacial (Le Fort lll), que desplaza la parte media de la
cara hacia delante para abrir las vias respiratorias y proteger
los ojos prominentes. Utilizamos una técnica llamada
osteogénesis por distraccion para llevar lentamente los
huesos de la parte media de la cara hacia delante y lograr
resultados mas estables. El momento de esta operacion
depende de las necesidades especificas de su nifo.

¢Necesitara mi hija o hijo mas operaciones
craneofaciales al crecer?

Cuando termine de crecer, su nifio también podria
necesitar un avance de la mandibula superior (maxilar)
(procedimiento Le Fort I). Esto ayuda a corregir la forma
en que se unen los dientes. Ademas, tiene el beneficio de
mejorar el aspecto de la frente en la edad adulta.
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Tratamiento dental

¢{Qué problemas dentales se relacionan con el
sindrome de Apert?

La forma anormal de la cara también puede afectar la
posicion de los dientes, en particular la forma en que los
dientes superiores e inferiores se unen (oclusion dental).
Muchos nifios tienen una mordida abierta, ademas de
dientes desalineados. En los niflos con sindrome de
Apert, también es frecuente el retraso en la denticion.
Los nifos deben ver a un odontologo pediatrico cuando
empiezan a salirles los dientes, no mas tarde de los 2 0 3
anos de edad.

¢Cual es el enfoque del tratamiento tipico para
corregir los dientes y la mordida?

La decision de tratar la oclusion se debe tomar con

un dentista pediatrico y un ortodoncista que tenga
experiencia con nifios con trastornos craneofaciales.
Ademas, se debe crear un plan de tratamiento temprano
para evitar la pérdida innecesaria de dientes. Puede ser
necesaria la extraccion de dientes primarios para que los

dientes adultos entrantes tengan posicion mas normal.

Es probable que su nifio necesite una cirugia maxilar
de una o mas etapas combinada con ortodoncia
para corregir la mordida y mejorar el aspecto y el
funcionamiento de la mandibula.
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Tratamiento de manos y pies

¢{Qué problemas de manos y pies se relacionan
con el sindrome de Apert?

Todos los nifilos con sindrome de Apert tienen algun
grado de fusion de los dedos de las manos y los pies,

lo cual se conoce como sindactilia. Las manos de los
pacientes con sindrome de Apert se pueden clasificar en
tres categorias (clasificacion de Upton) segun el grado

de afectacion de los tejidos blandos y los huesos. En la
mayoria de los nifios con sindrome de Apert, se necesitan
multiples procedimientos durante la infancia.

Clasificacion de Upton

Dorsal

Palmar ] Dorsal

Tipo | Tipo Il

Los dedos indice, medio y anular estan
fusionados, pero el pulgar esta libre. La palma
de la mano es plana. Este tipo se conoce
comunmente como mano de “espada”

El pulgar esta fusionado al dedo indice,
ademas de la fusion de los tres dedos
centrales. La palma de la mano es concava.
Este tipo se conoce comunmente como

mano de "‘manopla”

Tipo 1l

Todos los dedos de la mano estan fusionados, con
una sola ufia. El pulgar de la mano esta doblado hacia
adentro, y a menudo es dificil distinguir los dedos. Este
tipo se conoce comunmente como “mano en capullo
de rosa”

Palmar
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¢Cual es el calendario de tratamiento tipico de
las malformaciones de manos?

Si el pulgar esta afectado, la reparacion comienza

entre los 6 y los 9 meses de edad para lograr un
funcionamiento optimo. Si el pulgar no esta afectado,
los otros dedos se separan entre los 9 meses y los 2
anos. Los cirujanos de manos por lo general pueden
separar los dedos para darles cuatro dedos y un pulgar
a la mayoria de los nifios, aun en los casos Mas graves y
dificiles. Esto requiere operaciones multiples y complejas,
muchas para separar y enderezar los dedos. Los nifios
con sindrome de Apert tienen menos articulaciones
normales en los dedos, asi que es poco probable que
desarrollen habilidades de manipulacion fina de objetos.
Sin embargo, funcionan como la mayoria de los demas

ninos y les va muy bien en la vida.

16 | Guia para el diagnostico y el tratamiento del sindrome de Apert



¢Cual es el enfoque tipico de tratamiento de
los dedos fusionados de pies?

Los dedos fusionados de los pies afectan muy poco la
capacidad de caminar o correr. Sin embargo, usted tal vez
quiera que los dedos de su nifo se separen para mejorar
su aspecto y para que se sienta menos acomplejado.

La separacion de los dedos fusionados de un pie puede
hacerse a menudo al liberar los dedos fusionados de una
mano. Al crecer, los ninos también pueden desarrollar
huesos prominentes en los pies que dificultan caminar.
Esto también pueden requerir de tratamiento quirurgico.

Programa de Anomalias Craneofaciales de Boston Children’s Hospital | 17



Calendario del tratamiento
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Avance de LeFort Ill con
la técnica de osteogénesis
por distraccion. Este
procedimiento se puede hacer
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la apnea obstructiva del suefio.
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Glosario

Apnea del sueio: trastorno
caracterizado por pausas
en la respiracion o por una
respiracion anormalmente
superficial al dormir

Avance fronto-orbital:
procedimiento en el que

la frente y el borde supra-
orbital (el hueso profundo
de la ceja) se mueve hacia
adelante para hacerle lugar
al cerebro y remodelar el
craneo

Avance maxilar (“Le Fort I"):
operacion para desplazar

el maxilar superior hacia
delante a fin de corregir la
forma en que se unen los
dientes

Avance mediofacial (“Le

Fort 111"): operacion para
desplazar la parte media de
la cara hacia delante, abrir las
vias respiratorias y proteger
los 0jos prominentes

Craniectomia endoscdpica
en tira: procedimiento
minimamente invasivo para
eliminar las suturas craneales
fusionadas y darle al cerebro
el espacio necesario para
expandirse.

Cranioplastia: reparacion
quirurgica de un defecto o
deformidad del craneo

Craniosinostosis: cierre
prematuro de las placas de
crecimiento de la cabeza
que causa deformidad del
craneo y un posible aumento
de la presion en el cerebro

Exorbitismo: cuencas
oculares poco profundas
que hacen que los 0jos
sobresalgan. Se relaciona
con la craneosinostosis y la
hipoplasia mediofacial.

Hipoplasia mediofacial:
disminucion del crecimiento
de la parte central de la cara
que provoca un aspecto
facial hundido, una potencial
obstruccion de las vias
respiratorias y/o apnea del
suefio

Oclusioén: relacion entre
los dientes superiores e
inferiores
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Osteogénesis por distraccion:
procedimiento en el que se
crea una division en un hueso
y luego se separan lentamente
los bordes cortados con

un dispositivo médico,
induciendo la formacion de
hueso nuevo y alargandolo
gradualmente

Proptosis: 0jos sobresalientes
y desprotegidos

Remodelacion de la boveda
craneal: procedimiento para
liberar las suturas fusionadas
prematuramente y expandir y
remodelar el craneo

Sindactilia: fusion de los dedos
de las manos y/o de los pies

Sindrome de Apert: trastorno
genético raro y complejo

que puede afectar la cara, el
craneo, los dientes, las manos
y los pies de un nifio. Es
causado por una mutacion en
el gen FGFR2.

Traqueotomia: procedimiento
quirdrgico para crear una
abertura entre la piel del cuello
y las vias respiratorias a fin de
facilitar la respiracion.

Clasificaciones de Upton:
categorias que describen el
grado de afectacion de los
tejidos blandos y los huesos
en las manos de los pacientes
con Apert

¢ Mano de espada (tipo I): los
dedos indice, medio y anular
estan fusionados, pero el
pulgar esta libre y la palma
es plana

¢ Mano de manopla (tipo I):
el pulgar esta fusionado con
el dedo indice, los tres dedos
centrales estan fusionados y
la mano es concava

e Mano en capullo de rosa
(tipo 111): todos los digitos
estan fusionados con una
ufia comun, el pulgar esta
girado hacia adentro y es
dificil distinguir los digitos
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Seqguro y recursos en Boston
Children'’s

Informacion de seguro

Como los nifios con sindrome de Apert requieren
cuidados a largo plazo, es importante que comprenda la
cobertura de su plan. Pregunte a su compania de seguros
qué cobertura puede esperar y cuales seran sus gastos de
bolsillo a corto y a largo plazo.

También debe averiguar el proceso de referimiento

y cobertura para el tratamiento de los dientes y las
mandibulas, que podria considerarse dental y no médico.
Por favor, inscriba a su hija o hijo en su plan de seguro
dental porque los procedimientos dentales no suelen
estar cubiertos por el seguro médico.

Si tiene mas preguntas, comuniquese con su compafia
de seguros. El numero de atencion al cliente esta en la
parte de atras de la tarjeta.
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Recursos en Boston Children'’s

Programa de Anomalias Craneofaciales

617-355-6309
bostonchildrens.org/craniofacial

Centro para Familias
617-355-6279

El Centro para Familias ayuda a las familias a encontrar
informacion y recursos para comprender mejor el
problema médico del nifio y participar en los cuidados
necesarios. Todos los pacientes, familias y profesionales
de la salud de Boston Children'’s pueden utilizar los
servicios del Centro gratis.
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Recursos y apoyo adicionales

AmeriFace

ameriface.org

AmeriFace ofrece informacion y apoyo emocional a las

personas con diferencias faciales y a sus familias.

Apert International Inc.

apert-international.org

La Conferencia Anual sobre el Sindrome de Apert esta
abierta a las familias afectadas por el sindrome de Apert o
por cualquier otra diferencia craneofacial similar. El sitio
web de la organizacion conecta a las familias con una red
de recursos de apoyo en linea.

FACES: The National Craniofacial Association
faces-cranio.org

La Asociacion ofrece ayuda financiera con los gastos no
meédicos a pacientes que viajan a un centro craneofacial
para recibir tratamiento. La elegibilidad se basa en la
necesidad financiera y médica.

Children’s Craniofacial Association
ccakids.org

Organizacion nacional que brinda apoyo con los
problemas médicos, psicosociales, emocionales,
financieros y educativos de las personas con anomalias

craneofaciales.
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Foundation for Faces of Children
facesofchildren.org

Organizacion con sede en Nueva Inglaterra que ofrece
informacion clara y precisa y recursos para familias de
ninos nacidos con afecciones craneofaciales. Fue iniciada
por el cirujano plastico de Boston Children’s Hospital

el Dr. John B. Mulliken, y por un grupo de padres de
paciente que recibian tratamiento en el Hospital.

Grupos y paginas de Facebook
Apert USA
Sindrome de Apert

Apert Owl
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Lo que dicen los padres:

“La atencion que nuestra hija recibe en Boston Children's Hospital
ha superado nuestras expectativas. Tras una mala experiencia en
otro hospital, aprendimos rapidamente la importancia de tener
médicos experimentados con el sindrome de Apert para nuestra
hija. Nos encanta la manera en que Boston Children'’s la trata como
persona, y como las decisiones sobre su atencion se basan en sus

necesidades personales”.

- Tara Lafleur, madre de Giuliana Lafleur

“El dia en que empezamos a ir a BCH fue el mejor dia de la vida
colectiva de mi familia. La gente de nuestro equipo esta siempre un
paso adelante. Le salvaron la vida y el futuro a mi hijo y por eso, le
estaremos por siempre agradecidos. BCH esta a dos horas de donde
vivimos, jpero no iria jamas a ningun otro lugar! Vamos alli para todo
porque son realmente increibles.”

—Jeremy Gold, padre de Jackson Gold

“Si una familia vive lejos de Boston y quiere recibir tratamiento
aqui, no debe desanimarse. Boston Children's Hospital colabora de
cerca con nuestros médicos locales y la comunicacion es excelente.
Vamos a Boston para las operaciones y hacemos las pruebas

necesarias en nuestra ciudad. El enfoque del cuidado de nuestra hija

es un esfuerzo de equipo, y el plan de tratamiento esta adaptado

a sus necesidades. Me siento muy comoda con BCH, creo que los
meédicos tratan a nuestro hijo como tratarian el suyo. "

—Tambra Milot, madre de Madilynn Milot
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