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Introduccidn :

Las anomalfas craneofaciales bah ;;do clasificadas
por L..A, Whitaker y Cols, () The Americaﬁ Cleft ﬁh[e Association
Comittec on Nomenclature and Classification of CraniofacialAnomalies,
en cinco categorias basadas en etiologfa, anatomia y prlnclplqs comu-~
nes de tratamiento : T SR

I.- Hendiduras : céntrica

no céntrica

If.- Sinostosis ; simétrica

asimétrica

III.- Artrofia - Hipoplasia

IV.- Neoplasia - Hiperplasia

V.- No clasificada
Hendiduras : Todas resultan en regiones de deficlencia de tejido,

usualmente estdn involucrados los huesos y los tejidos
blandos. El punto de referenciade estas hendiduras es
la &rbita situéndolas en dos diferentes hemisferios,
las del pdrpado inferfor clasificadas como hendiduras
faciales y las del parpado superior son craneales,
Sinostosis : Simétricas : estas resultan del cierre de las suturas

metbpica, coronal, sagital o una de las suturas
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posteriores.

Asimérricas: Elcierre unilateral de la sutura coronal
o lambdoidea resulta en deformacion asimétrica con
desplazamiento orbital cigomatico max{lar y proble
mas en la frente y la regidn occipital, csco se llama

disostosis craneofacial aislada o plagilocefalia.

Atrofia-Hipoplasia : Dependiendo de 1a cdad, se afecta cl hueso, el teji-

do blando y 1a piel, que no crece y se arrofia defor--

mando la cara, Es mis severa al iniclo de la vida,

Neoplasta-Hiperplasia : Estas pueden ser ocasionadas por Linfangiomas,

No Clasificadas :

Hemangiomas, displasia fibrosa, prognatismo mandi-

bular,

A) Invelucracidn de mfltiples drganos.

B) Involucracién de un solo &rgano : lengua, nariz, ojo,
labio, oreja o mandfbula,

El Sindrome de Pfeiffer fué descrito originalmente por

Pfeiffer en 1964 y consiste cn una craneocstenosis que resulta en turribra

quicefalla acompaiiado de dedos pulgares anchos al igual que log primeros

ortejos, sindactilla parcial de tejidos blandos de las manos y de los pies.

Con manifestaciones craneofaciales ; craneo turribra-

quicéfalo, hipoplasia del maxilar superior, con relativo prognatismo,
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préptosis, estrabismo.
Puede asociarse a anomalfa de crénes en f;)rr;u} de

hoja de trebol.

Manos y ples : Dedos pulgares y primeros ortejos gruesos y con
desviacién en varo. '
Sindactilia parcial entrc el segundo y tercer dedo y
a veces entre el tercer y cuarto dedos de las ma-«
nos y de los pies y entre el primero y segundo or-
tejo.

Esqueleto : La falange proximal de ambos pulgares es trapezol-
dal o triangular.
La falange proximal del primer ortejo ecs trapezoi-
dal y con desviacién en varo y el primer metatarso
€5 grueso.
Se ha reportade fusién del carpo y tarso con las poxr
clones terminales de los mismos,
Se ha reportado fusién de vertebras cervicales,
Sinostosis radiocubital y radichumeral.

Boca : Arco palatino alto, (vula bifida, maloclusién.

Otras : Estenosis pilérica, vilvula adrtica bicuspidea, ar-

teria umbilical tinica, hernia umbilical, atresia de
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de coanas, hemia umbilical, sordera, (2 ).

El modo de transmisi6n es autosémica dominante,
de penetrancia completa y expresividad variable ( 2 - 3 ).

Martsolf, en 1971 (4 ) publics otro caso de Sindro
me de Pfelffer, menclonando en su reporte la clasificacién hocha por

Temtamy y McKusick que dividen la acrocefalosindactilia (ACS) en cin

co tipos :
ACS Tipo 1 (Sindrome de Apert)
ACS Tipo Il {Cefalodactilia)
ACS Tipo III (ACS con asimetria del crdneo y sindac
tilia cutdnea)
ACS Tipo IV ( Tipo Waardenburg)
ACS Tipo V _ (Sindrome de Pfeiffer)

Saldino, en 1972 reporté una familia con tres de sus
miembros afectados la madre y sus dos hljas en las que se encontrd -~
anormalldades en el cranco y sindactilia cutdnea cn los pies asl como
fusion de las vertebras cervicales. (5 )

Naveh Y, en 1976 report6 dos casos, padre e hijo
con Sindrome de Pieiffer, ademds de que el abuelo y una tia presenta-=
ban anormalidades similares a las del hijo. ( 6 ).

Baraitser, cn 1980 reporta cuatro casos de una
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familia, tres de ellos con manifestaciones en los pies ( sinducﬂlia baz :
clal ), pero uno de cllos presentaba ademés acrocefalia y primcrqs' 05'7
tejos gruesos (7 ).

La anomalfa de Kleeblattchadel ( crineo en forma
de hoja de trébol ) no es un desorden sul generis, puede ser una an'omg'
la que ocurre en difercntes entidades : . :
A) Como una anomalia aislada, o en asociacién con
B) Anquilosis de miembros
C) Enanismo tenatofs rico
D) Sindrome de Crouzdn
E) Sindrome de Carpenter
F) Sindrome de Pfeiffer
G) Sindrome de Apert
H) Pudiendo ocurrir también como una anomalfa iatrdgena producida en
pacientes sujetos a procedimientos de descompresién subtemporal bila
teral. (2)

Descrita originalmente por Holtermuller y Wiede-
man en 1960, que reportaron doce casos. (8 ).

Angle notd anormalidades de los huesos largos pare
cidos a los de la acondroplasia. (9 ).

Comings, publicd otro caso presenténdolo como una
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forma severa de hidrocefalia, crineo trilobulado, desplazamiento de
las orejas con una posiciGn paralela con log hombros, raiz nasal peque
fia ydeprimida, exoftalmos, opacificacion corneal v en las radiografias
de crdneo una imagen en panal de abejas, ausencia de la porcién escamo
sa de los huesos eraneales, ( 10)

Partingion, notd que la anomalfa puede ocurrir con
anquilosis de los micmbros especialmente codos y rodillas y ademis
la anomaifa fué uma parte integral de varios casos de enanismo tenatofd
rico. (11 ).

Feingold reportsé la anomalfa a Sindrome de Apert.
{12).

Hall y Cols., notaron en un caso de crdneo en hoja de
trébol, sinostosis de todas las suturas craneales y rasgos faciales del
Sindrome de Crouzén, sugiriendo que podria ser interpretado como un
ejemplo de Kleeblattschadel ( crdneo en forma de hoja de trébol ) por
neomutacion m4s bien que una familia afectada con Sindrome de Crouzén,
(I3 )

Cohien reporté un caso de Sindrome de Carpenter
con esta malformacion (14 ).

Temtamy y McKusick, reportaron 8 casos de Sindro

me de Pfelffer uno de los cudles cursaba con esta anomalia ( 15 ).
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En M&xico, existe el informe de dos casos que
presentaron ademds de las caracteristicas basicas: espina bifida y
sin dactilia del tercer y cuarto dedos { Sindrome de Pfeiffer ) Carne-
vale y Cols. (16)

L.as anomalfas cranenfaciales se presentan en
forma conjunta o aislada. Esta presentacion se hace para describir
una anomalfa que se asocié a Sindrome de Pfeiffer.

La justificacion de esta descripcion es reportar
un caso estudiado en el Centro Hospitalario ™ 20 De Noviembre "
{1.5.5.5.T.E,) y facilitar el diagn6stico de este tipo de malforma-

ciones para brindar un consejo genético adecuado.
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Descripcitn

Fué hijo de la primera gestacién, dc madre de 23
ailos y padre de 29 afios. El embarazo tuvo curso normal con movi-
mientos fetales al cuarto mes, tomé polivitaminas y sulfato ferroso
del cuarto al séptimo mes y diuréticos en los dos filtimos meses por
edema de miembros inferiores. Habito tabdquico y alcohdlico negati
vas, tampoco se le tomaron radiografiss a la madre. Por fecha de
Gltima menstruacion fué de 38 semanas de gestacion,

El rrabajo de parto fué de 6 a 12 horas de duracién
con ruptura de membranas de 40 horas &ntes, con salida de materijal
amnidtico normal, Se aplicé maniobra de Kristeller, se evalué con
Apgar de § al minute y 8 a los cinco minutos, empleando en su aten-
clén aspirado de secreciones bucales y oxigeno a través de un cono.

Peso de 2 910 gr., talla 50cm., perimetro cofdli
co 31.5 ecm., tordcico 33 cm., alxlominal 32 em., segmento superior
33 cm., segmento inferior 22 em., brazada 37 cm.

A su ingreso a la Unidad de Cuidados Intermedios,
sevid:

Créneo en forma de ' hoja de trébol ', sutura sa~
gil ablerta, fontanela anterior de 14 cm. , por 7.5 con prominencia

de 1as zonas temporales, cuero cabelludo Tniegro.
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Ojos con propiosis, asimetrfa por ser més promi-
nentes ¢l izquierdo, cejas poco pobladas , hipertelorismo, direccidn
de la mirada hacia arriba, los pirpados cubren en forma incompleta
los globos oculares, con hiperemia conjuntival severa y cornea opa-
ca. Narfz con puente deprimido, punto en pico, filtrum de aproxima
damente 0. 5 cm,, integro. Lablos con oricntacion de la comisura
hacia ablajo, con paladar integro, disminuido en anchura, ojival, bor
des gingivales engrosados Gvula central. Pabellones auriculares de
aproximadamente 3.5 cm. , de longitud, con implantacion baja y ten
dencla atomar posicién paralela con respecto a los hombros,

Cuello corto y simétrico,

Torax simétrico con campos pulmonares bien ven
tilados, ruidos cardiacos ritmicos.

Abdomen con muiién umbilical cubicrto por piel
en 3 - 4 cm., de su longltud, peristalsis presente.

Genitales con pene corto de 2 cm., de longirud,
testfculos en bolsa escrotal con un raf& muy pronunciado,

Miembros superiores integros de 19 cm., de lon
giwd, relacién brazo/antebrazo de 1/. 66 alineados, anquilosis de
codos, hombros simétricos con movilidad normal, manos simétrl-

cas con pulgar en aduccién, Miembros inferiores fntegros de 20 cm.,
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de longitud, relacién muslo/pierna de 1/:7, t(bxé en varcva',‘e(mél‘ggosls, -
de rodillas, cadera normal. Pies simétricos, allneado.s,r ‘éon' bixéﬁdﬂ :
movilidad, primer y segundo ortejos anchos y en Hallux Varus, de -
dos completos en nimero de 5 en cada ple, pllegues planmres sulo

en el tercio anterior, las ufias sobrepasan el borde ungucul.,-

Evoluciodn

Enel primer dfa de vida fué examinado por la Gg
netista, quién hizo el diagnostico de Sfndrome de Pfeiffer con anoma
Ifa de *' crdneo en hoja de trébol . Al tercer dfa de vida se vé icté-
rico con bilirrubinas de 13.7 mg. alcanzando cifras hasta de 18 mg.
por ciento, al octavo dfa de vida, solo utilizaron fototerapia para tra )
tar la hiperbilirrubinemia. Su alimentacitn se daba con sonda orogis
trica con leche modificada en protefnas del tipo maternizada al 16 §
de su concentracidn.

A la semana de vida presenta fiebre y a los diez
dfas de vida las bilirrubinas se reportan de 13.1 mg. e inicia un dia
después con Coriza, con rinorréa hialina y dificultad respiratoria le
ve, siendo el resto del examen normal,

A los doce dias de vida, presenta salida del globo
ocular izquierdo fuera de la 6rbita, encontrandose ingurgitacion ve-

nosa importante con miosis y respuesta ausente al estimulo luminoso.
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reriormente ch‘c[u‘-l r tarsorrafia ( esta dlrima no se llevs a cabo:).-

Del dia 14 en adelante evoluciond con succion y =

deglucion satisfactoria, habiendo cedido 1a fetericia y-su c}‘mdq ;;I_E s
nico era aceptable @ excepeion de la rinorréa ya referida. Evolue io -
na sin cambios hasta ol décimo noveno dia de vida en que ac obsers
va la presencia de un absceso on la region vecipital ¢l cudl os dre-
nado y se inicia dicloxacilina a 10} mg. /Kg, /dia por via intramus-
cular.

El cultivo reveld @ Estafilococo aurcos, Se man
tuvo tratamiento focal @ base de extraceidn de material purulento y
aséo diario utilizando ¢l antibidtico por dics dfas.

Desde el vigésimo dia de vida hasta ol trigéstmo
segundo dia, su estado clinico cuisd sin variaciones de importancia,
solo palidez de moderada intensidad y decaimiento que mejord pos-
teriormente. s examinado por cl servicio de Cardiologia cl cuil
reportd corazon sano.

El dfa trigésimo tercero empieza a dejar residuo
ghstrico, al dia siguiente presenta decaimiento y dificultad respira-

toria discreta. Al trigésimo sexto dia de vida, presenta paro
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respiratorio, se aspira y se recupera, un dia después sc encuentra
pdlido, flicido, bradica rdico, ciandtico, diagnosticanduse Bronco-
neumonia y presentd paro cardiorespiraiorio irreversible.
Examenes de Laboratorio
Quimica Sanguinea: Urca 28, creatinina 0.9, glucosa 97, al
bamina 4.2
Globulina 2.0, prot. totales 6.2, Rel A/G 2,171
Electrolitas: Na 130, K 4.3, Cl1 98, Ca 9.9, P 4.7
Biometria hematica: Hematocrito 42
Examen General de Orina: Colorvogel 1, aspucto transpa
rente, pll 8, albimina trazas, sedimento escaso de células epitelin
les.
Coprocultivoe del diz 22 de junio de 1982 : 12, Coli OHL.
Bilirrubinas: Mayo 24 Mayo 27 Mayo 28 Junijo lo.
Total : 13.7 18.2 18.2 13
Hematocrito: 47 52 44 42
Cultivo de Absceso Qccipital @ Estafitococo dorado.
Cariotipo : 46 XY.
Examenes de Gabincte
E.E.G, : Mostré trazo anormal difuso y puede corresponder a_ al-

teracion subcortical.
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E.C.G, : Normal

Téle de Torax : Normal ; :
T.A,C.dc Crinco : Se observa aumento considerable de las fosas
temporales en relacién con el resto de la:-bbveda crane.;mu, es decir
aumento en el diimetro biparietal.

Cursa con hidrocefalia, presenta especulaciones
de la tabla interna biparietal, Dilatacidn ventricular supratentorial.
No se observa cuarto ventriculo,

T.U.C. : Se practicd ultrasonido observandose deformacion de los ven
triculos laterales tanto en las tomas sagital, coronal, occipital, ante-
10 y posterelateral,

La figura ( 5 ), cs una toma parasagital a7 cm.,
de profundidad donde se observa el ventriculo lateral deformado y df
latado; dicha deformacién es sccundaria a las anomalfas 6scas de cri
neo que presentaba este pacicnte.

El estudio de Anatomia Patolégica

reveld :

Desnutricion Grado 1
Ictericia
Fistula rodeada de zona hiperqueratdsica en region occipital.

Créineo trilobulado con crecimiento de fosas temporales en forma
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bilateral y aumento del didmetro biparietal. - : B
Acrocefalia. ‘
Sutura sagital y coronal parcialmentc ocluidas,
Cara chata, con hipertelorismo, con implantacién baja en ambos pabg’
llones auriculares.
Exoftalmes avanzado,
Omblige cutdneo,
Anquilosis de ambos codos y rodillas,
Pie varo izqulerdo.
Implante bajo del pulgar y primer ortejo.
Fistula en regibn sacrocoxigea ( posible espina bifida ).
Enfisema pulmonar en ambos I6bulos superiores con éreas de conden
sacidn en bases, V
Pene corto, escroto bilido.
Encéfalo con severa hidrocefalia, pequeflas zonas con polimicroglria.
Lengueta de cerebelo descendida, Arnold Chiarl incompleto.
Hepatomegalia ( 120/87 gr. ).

El cstudio Histopatoldgico

reveld :
Higado con signos de lisis,

Bazo congestivo.
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Pulmones con engrosamiento de los tabiques alveolares, infiltrado
inflamatorio, linfocitos, macrsfagos, células reticulares.
Encéfalo : La corteza muestra localmente alteraciones en la arqui-
tectura y nimero de capas ( microgiria ). Proliferacion en las célu
las trabeculares aracnoideas. Sin proceso nflamatorio meningco,
ni parenquimatoso.
Existe retencion en el proceso de la migracidn en forma focal y mi
nima.
El resto de los 6rganos sin alteraciones.
Los diagn6sticos finales
Anatomopatolégicos fueron :
Malformaciones congénitas mdltiples, consistentes en @
S.N.C. : Cranco en hoja de trébol; encéfalo trilobulado.
Descenso de amigdalas cerebelosas ( Arnold Chiari incompleto )
Hidrocefalia severa,
Polimicrogiria,
Defecto focal minimo en la migracién neuronal.
Craneofaciales : carachata, hipertelorismo, exoftalmos se~
vero, implantaci6n de pabellones auriculares, acrocefalia, sinostosis
( sutura sagital y coronal ),

Esqueléticas : pievaro izquierdo, anquilosis de ambos codos y
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rodillas, implante bajo de pulgar y primer ortejo.

Fistula en regién occipital ( lambda ) .

Fistula en regi6n sacrocoxigea.

Otras : penecorto, escroto bifido.

Ictericia.

Heparomegalia ( 120 gr. /87 gr, )

Causa inmediata de muecrte : Bronconecumonia reportada

clinicamente,

- ~16-
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Discusidn

El caso rcportado, tenfa dedos pulgares y prime-
ros ortejos anchos, asf como 1a presencia de créneo trilobulado, con
slderamos que este paciente tuvo un Sindrome de Pfeiffer con anoma-
Ifa de crineo en forma de hoja de trébol,

'Bnnnn, en 1980 ( 17 ) presenta un caso de crianco
en hoja de trébol en la que los padres eran primos hermanos, sugl-
riendo la posibilidad de herencia autosémica recesiva, peroenlaac
tualidad se sabe que la anomalfa de cranco en hoja de trébol se aso-
cia a otras entidades y en este caso que corresponde a un Sindrome
de Pfciffer,la forma de transmisién e¢s autosdmica dominante de pe-
netrancia completa y expresividad variable . No existiendo consangui_
nidad entre los padres, No se propuso manejo quirfirgico a nivel de
créneo como ya se ha realizado cn otros sitios (18 ), ya que su condi
ci6n clinica no lo permitié.

En este paciente hubo salida del globo ocular izquier
do sin pérdida del mismo que cedié con maniobras externas, diferente
a lo reportado previamente en que si hubo necesidad de enucleacidn (19).

El diagndstico se les Informé a los padres, que re-
cibjeron también oricntacién sobre su forma de transmisién. Siendo

los carifotipos de los padres normales.
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Debe mencionarse que cualquier nifio con anoma
Ha de crinco facial debe ser ublcado segin sus caracterfsticas clf-
nicas y dependiendo de cllas se formulard un consejo genético y sus
implicaciones. La posibilidad de tener un hijo que tenga la malfor-
macién, las recomendaclones para su cuidado en casa, sobre todo
en su allmentacién, ademas informar la edad de vida a la que puede
llegar.

El estudio inicial de este paciente se orientd
principalmente a las malformaciones Sscas del créneo, pero poste
rlormente al abservar que cursaba con malformaciones a otros ni-
veles como en los miembros, se integrd el Sindrome genérico.

Conclusién

1.2 anomalfa de crénco en forma de hoja de tré-
bol puede ir unida a diferentes entidades, Siendo en este casoc unido
a un Sindrome de Pfeiffer, por tal motivo es necesario llegar al diag
néstico de ecstas entidades para poder brindar un consejo genético

adecuado.

A18-



Fig. 1:

Se observa la configuracidn
trilobulada Jdel crdnco, con
tendencia de las orejas a o
mar una posicion paralela
con los hombrus.

Fig. 2:

Sc observa la proptosis iwmportante,
con presencia de pdrpados que cu-
bren en forma incompleta los globos
oculares.




Fig. 4:

En esta radiograffa AP de
crineo, observamos la con
figuracién caracteristica de
crineo en forma de " hoja de
erébol " .

S vbmerva los prifmeres ortejos
arvesos, grandes y con desviacion
Cil VAT,




T.U.C. : Curte Parasagital

P.C. : Plexo Coroides

v.L. : Ventrfculo lateral
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