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L. ANTECEDENTES

iEs posible conocer cuales son las alteraciones otoldgicas en el
sindrome de Apert?

L.as craneosinostosis son un conjunto de patologias afortunadamente
muy poco frecuentes. Los autores de estudios otoldgicos en pacientes con
acrocefalosindactilia (Sindrome de Apert) ofrecen unicamente
descripciones aisladas de diferentes hallazgos anatomoclinicos o universos
demasiado pequeiios que no permiten obtener conclusiones generales. Por
esto, es indispensable conocer las condiciones audidlogicas y tipo de
alteraciones otolégicas que presenta nuestra poblacion con
acrocefalosindactilia, para establecer criterios de evaluacion y seguimiento.
Lo anterior nos permitird normar la conducta médica e iniciar tratamientos
en los momentos idoneos que a su vez complementen el entoque
interdisciplinario necesario para la correccién de las muitiples alteraciones
en estos pacientes.

El Hospital General "Dr. Manuel Gea Gonzélez” es indudablemente
uno de los centros de concentracion nacional mds importantes para la
atencién médica de los pacientes con craneosinostosis; sin embargo, hasta el
momento actual no se tiene un protocolo de evaluacion audioldgica integral
que tome en cuenta las caracteristicas especiales de estos pacientes, su
probable modificacion constante a través de los diferentes procedimientos
quirirgicos que actualmente se realizan en ellos y la posibilidad de
brindarles tratamientos preventivos, paliativos y curativos de diversas
entidades clinicas que afectan su audicion.

Los objetivos que buscamos con este e¢studio son: conocer las
alteraciones auditivas en los pacientes con sindrome de Apert, el tipo de
otopatologia y su localizacion,



1. 1 ASPECTOS GENETICOS DE LAS MALFORMACIONES
CRANEOFACIALES

‘Todas las funciones que se realizan ¢n los seres vivos incluyendo la
morfogénesis, estan controladas geneticamente; no obstante existen
posibilidades de error que conducen a malformaciones simples o sindromes
polimalformativos,

Uno de los sindromes poliformativos mas importantes por las
alterciones fisicas y funcionales que produce: asi como por su repereusion
psicoldgica, es el sindrome de Apert o acrocefalosindactilia tipo 1.

La mayoria de los casos han sido esporadicos, encontrandose edad
paterna avanzada al tiempo de la concepeiond, condicion que tavorece la
produccién de mutaciones dominantes en el hombre, En los pocos casos
tamiliares informados, una mujer afectada ha dado a luz a hyjos igualmente
afectados, sin predilieccion de sexos; sin embargo, solo se ha publicado un
caso de transmision homibre a hombre. 1o anterior, aunado al bajo indice
de consaquinidad en las familias de los pacientes alectudos lo hacen
compatible con herencia autosomica dominante. siendo la gran mayoria de
Ios casos mutaciones nuevas!6,

Su frecuencia es de un caso por cada 160.000 nacidos vivos, pero dada
su alta mortalidad en el periodo postaatal. la frecuencia en la poblacion
general es de 1 a 2 millones>. ‘

‘T'odas las acrocefatosindactihias habuam sido consideradas como un solo
sindrome, hasta que Blank en 1960 las ¢ lasilico en 2 categorias: lipo 1, que
corresponde al sindrome de Apert tipico, v tipo I, que incluye las formas
atipicas. Esta distincion esta basada principalmente en el tipo de
maltormacion de las extremidades, reconociéndose como tipo solo aquellos
casos en donde existe una masa medio digital en manos y pics, consistente
en sindactilia dsea y de tejidos blandos de los dedos segundo y cuarto,
frecuentemente con una ufia en conun.




Las variedades conocidas como atipicas fueron clasificadas de

acuerdo: al patron hereditario, presencia de polidactilia, gravedad y

anomalias asociadas en § tipos12. Otros autores? ya habian mencionado que
el tipo 11l (sindrome de Saethre-Chozen) podria ser una variante del
sindrome del Pfeiffer el cual a su vez podria ser una variacion del mismo
defecto genético que el sindrome de Apent.

La mayoria de estas formas atipicas han sido familiares, con un
mecanismo hereditario autosémico dominante, con penetrancia completa y
expresividad variable.

Algunos autores!4 sugirieron que ¢l mecanismo osteopatogénico en las
acrocefalosindactilias pareceria ser secundario a una fusion irregular entre
los islotes tempranos de blastema mesenquimatoso precursos del hueso,
especialmente en las extremidades distales y en el crineo, lo que
normaimente ocurre entre la quinta y sexta semana intrauterina. Los huesos
del crineo en mamiferos son compuestos, habiendo sido formados por la
fusién que originalmente estaban separados en animales inferiores y
presentaban miltiples centros de osificacién, que tienden a aparecer en las
regiones que primitivamente representaban huesos independientes. La
teoria de fusion irregular proporciona una explicacién uniforme para la
sinostosis prematuras, las sindactilias y las anquilosis observadas en estos
pacientes, siendo este el efecto primario del gen; el resto de las alteraciones
crancofaciales pueden explicarse como secundarias al crecimiento cerebral
que expande las areas libres de la boveda produciendo dismorfias craneanas
y los puntos débiles de la base, ocasionando la facies caracteristica y las
alteraciones oculares que fa acompaiian.

Se han comunicado miiltiples casos de craneoestenosis aislada de una o

varias lineas de sutura, que conducen a dismorfias craneales diversas, ya

que la deformidad resultante depende del orden y magnitud del cierre de
las suturas. En estos casos, el crecimiento de los huesos crancales se detiene
perpendicularmente a la sutura osificada, ocurriendo crecimiento



compensatorio en direccion opuesta a la estenosis, ya que el cercbro
presiona exageradamente en los puntos en donde encuentra resistencia,
produciendo asi diversas morfologias crancales.

L2 DESCRIPCION DE LAS CRANEOESTENOSIS

Las deformidades crancofaciales han sido conocidas desde tiempo
inmemorial. En ciertas sociedades se le¢s considerd como ua atributo de
belleza; en otras, influidas por ¢l pensamiento miagico, se asociaron a
poderes sobrenaturales, como es el caso de {as tribus incas que atribuian a
las personas afectadas de labio hendido poderes sobre fos cambios del clima
y la caida de nevadas.

La primera descripeion de acrocefalia asociada o sindactilia tue hecha
por Apertl, quien propuso el nombre de acroccfalosinductilia para el
sindrome que actualmente lieva su nombre. Desde entonces esta deformidad
ha sido considerada como un trastomo hereditario debido a mutaciones
genéticas.

Aunque la ctiopatogenia de cstas malformaciones ¢s oscura; las
caracteristicas del craneo son secundarias a 2 causas:

1) Inhibicién del crecimiento en dngulo recto de las suturas que sufricron
sinostosis prematura.

11) Sobreexpansion del erianeo ¢n los sitios donde las suturas estan abiertas
como fenémeno compensatorio producido por ¢l crecimiento normal de
la masa encefilica.



Para fines descriptivos se aceptan los siquientes tipos de
craneosinostosis13:

1. Escafocefilica, que se origina por el cierre prematuro de la sutura
sagital.

2. Oxicefdlica, debido a la sinostosis prematura de las suturas coronales.

3. ‘I'rigonocefalica, que se atribuye a la sinostosis de la sutura metopica.

4. Plagiocefélica, que es la consecuencia de la sinostosis prematura
unilateral de la sutura coronal.

5. Turricefélica, sinostosis prematura de la sutura coronal que produce un
alargamiento vertical del cranco con aplastamiento de la frente.

En esta enfermedad se observa oxicefalia, el seno frontal
radiolégicamente estd aumentado en su pneumatizacion. El suelo anterior
del crineo y las 6rbitas se modifican en su forma por las alteraciones que
son compensatorias al aumento de la presion intractaneal. El esfenoides es
proyectado hacia abajo por ¢l aumento de presion sobre las alas mayores;
en el suelo medio del craneo se produce una expansion anterior y hacia
abajo, que afecta la pared lateral de la drbita y disminuye el didgmetro
anteroposterior de la misma. La situacién del piso anterior del craneo es
mis baja y confiere al techo posterior de la drbita una posicion mas baja,
cambiando su posicién de horizontal a vertical. Los cambios del suelo
medio y anterior del cranco disminuyen la distancia entre |a silla turca y el
nasion; las celdillas etmoidales estan desplazadas hacia afuera y hacia abajo.

Los cambios en la direccion del techo, suelo, pared interna y lateral de
la G1bita, ocasionan la reduccién en su capacidad funcional dando lugar al
exorbitismo con trastornos de movilidad ocular, conocidos como sindrome
en "V". El reborde supraorbitario y el infraorbitario se encuentran
aplanados y contribuyen en cierto grado a acentuar el exorbitismo.



El maxilar presenta hipoplasia generalizada, dificil de valorar por la
retrusion que tiene el hueso frontal y el aparente prognatismo. La llamada
“atresia maxilar* da la poca profundidad del suclo de la orbita; existe
ademas, estrechez de la arcada dentaria, apifiamicnto de los dientes, paladar
ojival y estrechez de la fosa pterigomaxilar. La inclinacion distal y hacia
abajo del maxilar causa la mordida abierta anterior. La arcada dental es el
reflejo de la atresia maxilar, la-arcada ticne forma de “V" y una
semicircular con acortamiento sagital. Los dientes estin ¢n una mala
posicion debido a la desproporcion de estos en la arcada dentaria que los
contiene. que se acentua al aparecer la segunda denticion.

L.a nariz de estos pacientes tiene forma de pico de loro y la facies
semeja la de los batracios.

La diferencia entre la enfermedad de Crouzon y el sindrome de
Apert estd dada principalmentc por la deformidad de las extremidades que
se presentan exlusivamente en el sindrome de Apert. a saber: extremidades
superiores cortas con sindactilia de los dedos segundo, tercero y cuarto,
con una ufia ¢n comin; del mismo modo se presenta la detormidad de los
pies. La hiperacrobraquiocefalia, es caracteristica de este sindrome, asi
como la protuberancia bregmatica, sturco transverso de la region trontal,
asimetria en el exorbitismo 'y distopia orbitaria. En ocasiones puede no
haber exorbitismo; hay ptosis palpebral. hipertelorismo, mordida abierta
anterior, mordida cruzada, eversion del labio superior. fisura del paladar
secundario e hipersehorrea, si bien la diferencia principal es fa sindactilia.

En las tablas | y 2 sc¢ encuadran las diferentes alicraciones reportadas
en ¢ste sindrome. i



A la descripcion anterior o tipo 1 pueden aiadirse los casos
considerados como acrocefalosindactilia atipica. El tipo 11 o enfermedad de
Apert Crouzon o cefalosindactilia de Voght que en las alteraciones en las
extremidades son similares a los casos tipicos de Apert, pero cuyas
alteraciones faciales son las de Crouzon.

Los pacientes del tipo Ll o Sindrome de Saethre Chotzen, presentan
sindactilia exclusivamente de los tejidos blandos con preferencia en los
dedos segundo y tercero y en los ortejos terceroy cuarto.

En el tipo 1V o tipo Waardenberg, las alteraciones son la braquidactilia
y sindactilia cutanea media; las falanges distales son bifidas en especial en
los dedos segundo y tercero y ausencia del primer metacarpo.

El tipo V o sindrome de Pfeiffer se caracteriza por manos anchas con
pulgares cortos, dirigidos hacia fuera con la falange proximal en forma
triangular o trapezoidal; el primer ortejo es muy largo.

_ Los casos correspondientes a acrocefalopolisindactilia son: los tipo | o
sindrome de NoacK, que puede ser una variante del sindrome de Pfeiffer;
el tipo Il que corresponde al sindrome de Carpenter y el tipo Il o
sindrome de Sakati Nyhan Tisdale.

Aunque el coeficiente intelectual de los pacientes puede ser normal,
estudios recientes!5 indican que mas de la mitad presentan leve retardo
mental. Sin embargo, sus deformidades mounstrosas hacen casi imposible
para ellos el {levar una vida social normal y ser aceptados en la escuela.

Cuando nifios son escondidos por sus familiares y se convierten en
reclusos en una época temprana de la vida. Se les cuelga la etiqueta de
retrasados mentales y esta impresidon se agrava cuando existen
deformidades agregadas, tales como una fisura palatina que ocasiona
problemas de lenguaje.



1.3 ESTUDION PREVIOS

La hipoacusia congénita o adquirida puede eslar asociada con un gran
nimero de malformaciones, particularmente aguellas que afectan el
esqueleto crancofacial. en la mayoria el grado y el tipo de hiposcusia han
sido descritos de manera incompleta. Es mds sorprendente aun, que en
anormalidades crancofaciales como ¢l sindrome de Apert, donde se podria
sospechar hipoacusia por la gran cantidad de tactores de riesgo y las bases
embrioldgicas, ésta se ha descrito de manera esporddica o ¢n series de
“tamaifio representativo. En 1915. Berttolotti¥ describe un pacicnte con
inteligencia y examen otoscopico normal pero con algin defecto en las
conecciones del SNC, Grebe 1V presenta 7 casos, de los cuales uno es
"completamente sordo”™ (sin audiometria). Posteriormente Clerc y
Deumier describen dos casos de anquilosis estapedial y Grimoudi! reporta
hallazgos de hipoacusia mixta bilateral progresiva. En 1972, Bergstrom y
Neblett2 describen 4 casos de fijacion estapedial congénita, lo que hace
creer que esta patologia puede ser mucho mas frecuente; sugiriendo los
autores la necesidad de su busqueda de mancra sitematica en todos los
pacientes con sindrome de Apert. En 1975, Black3 reporta los hallazgos
histopatoldgicos del examen del hueso temporal de un nifio con
acrocefalosindactilia, encontrando fijacion cartilaginosa del estribo.

En 1982 Gould y Caldarelli realizaron el cstudio mas completo hasta
el momento, evalsando el estado audiologico v otologico de 19 pacientes
con examenes otoscopicos longitudinales (17 pacientes), politomografias de
hueso temporal (S pacientes). radiogratias celalométricas frontales (18
pacientes), timpanotomia exploradora (6 pacientes), audiometria (17
pacientes), timpanogramas (9 pacientes) y funcion de tuba de Fustaquio (5
pacientes) encontrando que las personas con sindromie de Apert presentan
patologia cronica del oido medio caracterizada por otitis media serosa y sus
secuelas: asi como hipoacusia conductiva desde el nacimiento. Solo en un
paciente se encontro tijacion de la platina del estribo,



ii. MATERIAL Y METODOS

Se trata de un estudio descriptivo, observacional y transversal.
Se estudiaron un grupo de pacientes con diagndstico de Sindrome de
Apert con los siguientes criterios de inclusién, exclusién y eliminacién.

Se tomaron los siguientes criterios de inclusion:

1. 'odos los pacientes de ambos sexos con diagnéstico de Sindrome de
Apent, que durante el transcurso del estudio fueran atendidos en el
Hospital General "Dr. Manuel Gea Gonzélez”.

2. Pacientes mayores de 1 aiio.
Asimismo los criterios de inclusién fueron :

1. Pacientes con Sindrome de Apert que presenten en forma concomitante
las siquientes enfermedades sistémicas: diabetes mellitus, hipertension
arterial, nefropatia o hepatopatia,

2. Pacientes con antecedentes de ingesta de ototoxicos, cirugia otoldgica o
trauma aciistico.

Como criterio de eliminacion se tomoé:

1. 'l'odos aquellos pacientes que no acudieron a sus citas o no completaron
sus estudios.

A tedos los pacientes se les realizaron tos siquientes estudios en el
departamento de Otoneurologia por la técnica del servicio o por el
investigador principal en cuanto los pacientes fueron captados o referidos
por los servicios de otorrinolaringologia o cirugia plastica y
reconstructiva:



I, Historia clinica complcta con evaluacion otoscopica bajo luz
microscopica.

2. En los pacientes que cooperaron se les realizo una audiometria tonal
de tonos puros, acrea y osea. dentro de camara sonvamortiguada con
un audiometro marca Maico MA 21 y con cnmascaramiento de
banda ancha cuando se considero necesario: de los contrario se les
realizé umbrales auditivos con el potenciometro marca Nicolet
Compact Four entre 2000 y 4000 hz. Los umbrales auditivos
conductivo y oseo (sensorineural) se deseribicron en decibeles (HL).
Se decidio comentar los resultados como promedio de las
trecuencias de 500 hz y 1. 2y 4 KHz.. siendo catalogados de 0 a 20
dB como normoacusicos, de 20 a 40 dB con hipoacusia superficial,
de 40 a 60 dB como hipoacusia moderada. de 60 a 80 dB como
hipoacusia severa y por arriba de 80 db como restos auditivos.

3. ‘I'impanometria con reflejo estapedial ipsilateral y contralateral se
realizaron con un equipo Gradson Stadler 1732 en frecuencias de
500 y 1000 Hz con intendidad de %) y 110 dB. Su interpretacion es
meramente descriptiva en escala nominal: normal, negativa, plana,
disminuida o aumentada. Los reflejos se describiran en escala
nominal: presentes o ausentes.

4. Potenciales evocados auditivos de tallo cercbral a nivel supraumbral
para estudio de conduccion electrofisiologica de tallo cerebral. Los
electrodos de superticie fueron colocados en ¢l craneo segin el
criterio internacionat 10/20 de E.E.G. Estos tueron wtilizados con
montaje vertical siendo vertex activo, mastoides ipsilateral de
referencia y mastoides contralateral tierra, Los electrodos {ueron
llevados a un equipo Nicolet Compact Four, L filtro pasa-banda
utilizado fué de 150-3000 Hz para registro y promediacion de ia
respuesta. Através de audifonos Felephonies TDH 39P, se enviaron
clicks de raretaccion con una promediacion de 2(0K) pps. con una
ventana da lectura 10 mseps. a una tasa de 33 pps pura umbral
auditivo y tuncion latencia-intensididd. Para detectar ¢l umbral se
inicio estimulacion a 61 4 Hl y en orden decrecicnte de 20 d8.

10



Para el estudio de tallo cerebral se estimulo suprsumbral
{zeneralmente 60 o 70 dB por encima) usando una frecuencia de 11
y 77 pps. En cada uno de los registros s¢ usd enmascaramicnto
contralateral con ruido blanco de banda ancha. Los pardmetros
estudiados fueron: umbral auditivo, funcidén latencia intensidad.
latencias absolutas de las ondas I, Il y V. Los intervalos interonda 1-

. L, Hi-V y 1-V, los radios de amplitud de la onda y la dilerencin
por tasa de repeticién del estimulo. Los resultados se describieron en
escala nominal de normal y anormal con descripcion de las
alteraciones.

En caso de que los potenciales evocados auditivos mostraran algunn
alteracion en nervio auditivo o tallo cerebral se realizaba tomogratin

computada de oido y tallo cerebral uvtilizandose escala nominal de normal y
anormal con descripcion de las alteraciones.

Consideramos que existen dentro de nuestra metodlogia las siguicntes
variables:

1. Dependientes de ia patologia
a) Cirugias crancofaciales previas.
1. Dependientes del investigador

&) Subjetividad en cuanto la decripcidn de las alteraciones de la
membrana timpanica( retraccion, eritema etc.)

111, independicates

a) Edad
b) Sexo



11l. RESULTADOS

Se estudiaron 16 pacienles que consecutivamente acudieron a evaluacion
al servicio de otorrinolaringologia con diagndstico de Sindrome de Apert,
de los cuales solo en 10 se lograron completar los estudios. El rango de
edad fue de 2 a 17 afios con una mediana y moda de 13. Seis de ellos
masculinos y cuatro femeninos.

Ningtin paciente refirio antecedentes familiares de sindrome de Apert.
‘Todos eran de medio socioeconimico medio bajo a bajo, Dos pucientes
tenian antecedente de cirugia de avance crancofacial (8.M.J. y E.H.L.). uno
de otitis media serosa bilateral (J.M.A.), uno de¢ hipoacusia de predominio
derecho desde los 6 aiios, uno de cuadros de broncopneumonia durante los
primeros 2 afios y 7 tenian cirugias de correccion de sindactilias (Fabla 3).

A la exploracion fisica otologica de los 20 oidos observados, 3
presentaban liquido en oido medio (otitis media serosa); 3 mas,
retracciones moderadas; uno. perforacion timpanica de 25% y 13 eran de
aspecto normal( ‘'abla 4).

De los diez pacientes, en nueve se pudo realizar la audiometria tonal y
solo en un paciente (J.M.A.) el umbral se obtuvo con potenciales evocados
auditivos. Unicamente un paciente presenté audicion normal. Cuatro
pacientes presentaron hipoacusia conductiva moderada bilateral, dos
pacientes presentaron hipoacusia conductiva moderada en un oido 'y
superficial en otro, un paciente hipoacusia conducliva moderada unilateral,
un- paciente hipoacusia superficial bilateral y un paciente hipoacusia
superficial unilateral. El promedio de audicion via acrea general tue de
37.5dB y la via osca {ue de 11 dB (Tabla 5).



En los 10 pacientes se realizd timpanometria, Solo 3 pacientes
presentaron curvas normales bilaterales. Cuatro presentaron curvas planas
bilaterales, uno curva plana unilateral, uno curva negativa bilateral y uno
curva plana unilateral y perforacion contralateral (labla 6),

En cuanto a los reflejos estapediales estos se encontraron presentes de
manera bilateral en 2 pacientes, unilateral en 2 pacientes, ausentes en 5
pacientes y ausente unilateral con perforacion contralateral en un paciente
(t'abla 6).

Los ‘estudios evocados supraumbral para tallo cerebral demostraron
normalidad con ajuste de acuerdo a la hipoacusia en cada paciente en todas
las variables en 9 de elios. Un paciente (E.C.H.) presenté aumento del
intervalo 1-V y 11-V por lo cual se le realizé estudio tomogrifico
computarizado de tallo cerebral y oido con decripcién radioldgica de
normalidad (Fabla 7).

1V. DISCUSION

Nuestra muestra presenta un nimero similar de masculinos y
femeninos. La ausencia de amtecedentes heredofamiliares de
craneosinostosis apoya fuertemente la idea de que la mayoria de casos de
sindroma de Apert son de aparicién esporddica probablemente por
mutaciones nuevas. No asi algunas otras crancosinostosis o
acrocefalosindactilias atipicas®.

Solo un 20% referia antecedentes de hipoacusia. La probable
discrepancia con los resultados, en los cuales un 35% presentaba
alteraciones otoldgicas a la exploracién clinica y un 70% presentaba
hipoacusia bilateral con muy probable detrimento en su habilidad de
comunicacion; posiblemente se deba a los problemas agregados que
presentan estos pacientes. El hecho que en algunos estudios recientes mas
de 1a mitad de estos pacientes presenten leve retraso mental!5, aunado a las



"desagradables” deformidades faciales en algunos casos invanablemente
hace que se les cuelgue la etigueta de débiles mentales. Ademas, otro gran
porcentaje presenta problemas de lenguaje, usualmente secundarios a
problemas de paladar. Por lo tanto, muchos padres y familiares terminan
adscribiendo los problemas de desarrollo a las causas mas objetivas, siendo
que la hipoacusia de ser importante puede ser causa fundameniat en el
retraso del desarrollo mental y psicologico del niio.

En cuanto a la audiometria tonal la frecuente talta de cooperacion para
su realizacon por parte de estos pacientes no impidio que esta se obluviera
de acuerdo a las normas preestablecidas en Y de 10 pacientes. Solo la
paciente de 2 afos requirio determinacion de umbraies tonales con
potenciales evocados auditivos. -Los resultados muestran alteraciones
" audiologicas en un %0% de los pacientes. En todos ctlos la hipoacusia es de
caracter conductivo, variando de superficial a moderadas y llamando la
atencion de manera especial la brecha promedio de 26.75 diS.

Podemos razonar, que en base a las alleracioncs anatomicas en
nasofaringe de este sindrome en particular, las cuales han sido ampliamente
descritas con anterioridad, se presentan distunciones de fa trompa de
Eustaquio desde edades muy tempranas y en consecuencia procesos de otitis
media serosa u otitis media aguda recurrente que con el transcurso del
tiempo al no ser tratados adecuadamente inician a su vez procesos de
miringo o timpanoescierosis o terminan en otitss media cronica con las
consiguientes hipoacusias conductivas que observamos en proporciones
muy altas durante ¢l presente trabajo. Un problema parecido al observado
en nifios con paladar hendido pero con incidencia ain mas importante.

Corroborando de alguna manera lo mencionado en el parralo anterior,
la timpanometria fue normal bilateral en solo 30% de los casos. Cuatro
pacientes que a la exploracion lisica presentaban aspecto de normahdad
resultaron con curvas planas bilaterales (caja ocupada). 1res owdos con



diagnostico clinico de otitis media serosa mostraron curvas planas. Los dos
oidos com retraccion moderada mostraron curvas negativas y un oido
presentaba perforacion timpénica.

De los veinte oidos explorados 14 presentaron ausencia de reflejo
estapedial. De estos, ocho se explican por umbraies auditivos conductivos
por arriba de 40 dB, cuatro se encontraban asociadas a limpanometrias de
curvas planas y dos tucron auscentes con el resto de los estudios dentro de
parimetros normales pudiendo ser falsas negativas. Dos de los reflejos
estuvieron presentes en oidos con hipoacusias moderadas lo que hace pensar
que la audicion real sea solo superficial o que sean falsas positivas.

En cuanto a potenciales evocados auditivos a nivel supraumbral para
tallo cerebral estos resultaron con todas las variables normales en 9 de 10
pacientes. Este dltimo presenté aumento de la latencia interonda 1-V a
expensas de la 111-V, Sin embargo, ia tomografia computada sin medio de
contraste no logré demostrar alguna alteracion anatémica en este paciente.
ts probable que la resonancia magnética con su mayor resolucién para
tejido nervioso de mas informacién en estos casos, siendo éste el estudio de
eleccion,

V. CONCLUSIONES Y COMENTARIOS

Nuestros resultados muestran cifras que indican que los pacientes con
sindrome de Apert presentan hipoacusias de tipo conductivo casi de manera
universal. )

La importancia de conocer estas cifras estriba en que un nifio con
pérdida auditiva que no obtiene rehabiltacion o tratamiento adecuado por
falta de deteccion, desarrolla limitaciones en su habilidad de obtencidn y
comprension del lenguaje. Esto se hace mas critico en estos pacientes, ya
que ademds cursan con problemas agregados funcionales y anatdmicos, que
en algunos casos SOn MUy Severos.



Un gran porcentaje de la olopatologia que provoca hipoacusia
conductiva es accesible a tratamienlos preventivos asi como curativos
médicos o quirirgicos. Es de esperar que ¢sta patologia se encuentre
asociada ‘a distuncién tubdrica secundaria a las malformaciones de
nasofaringe y que los pacientes a los que se somela a cirugia craneofacial
con avance maxilar, presenten mejoria en la funcion tubdrica. Son
necesarios cstudios longitudinales con baterias de estudios pre y
postoperatorios para corroborar esto,

Consideramos que con los resultados presentados en este trabajo se
encontraria justificado el establecinuento de manera rutinaria, ¢l siguiente
protocolo de estudio audioldgico y otologico a todo paciente con sindrome
de Apert a partir del primer afio de vida:

1. Evaluacion otorrinolaringoldgica integritl (exploracion fisica,
pneumatoscopia. nasolaringoscopia y estudios radiologicos)

2. Audiometria tonal o potenciales cvocados auditivos para umbral tonat,
timpanometria con reflejos estapediales y potenciales evocados de tallo
cerebral.

3. Estudios de imagen de acuerdo a resultados.

Solo en un paciente los potenciales cvocados de tallo cerebral
mostraron probable alteracion neural en un oido. Esto no ha podido ser
confirmado radioldgicamente hasta el momento mediante tomografia
computada. Sugerimos la resonancia magnética como estudio de cleceion,

La deteccion temprana de problemas auditivos en la
acrocefalosindactilia ¢s de primordial importancia para su prevencion y
tratamiento, siendo parte integral del manejo interdisciplinario que duhc

© ser utilizado en estos pacientes.
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TABLA 2. um

VISIBLES DE LA OCULTAS LA
.- ACROCEFALOSINDACTILIA ACROCEFAI.DSINDACI’IL[A
1. Rraquicefalia & hipacefalia l Rifion poliquistico
2. Oceipital plano 2. Atresia esofiigica
3. Prominencia frontal 3. Estenosis pilorica
4. Rdema inconstante de 1a region de la 4. Auscencia de fisuras interlobares
suhira melopica pilmonares
5. Engrosamiento de tas paredes | 1 5. Cabalgamiento de 12 aorta
del craneo
6. Maxila hipoplisica 6. Atrofia de las arterias ptlmonares
7. Fascies aplanada 7. Aplasia pulmonar
8. Prognatismo, ocasionalmente 8. Utero hicorneo
micrognatia
9. Exorhitismo 9. Ano ectbpico
10, Hipertelorismo 10. Duplicacion dela V.CS.
1 1. Estrabismo 11, Fstenosis puimonar
12. Qjosen posicion hacia afiera y hacia 12. Comunicacitin interventricular
a
13. Narji‘;. en pico de foro 13. Hidronefrosis e hidroureter
14. Paladar alto 14, Abnormalidades cartilaginosas de
traquea y hronquios
15. Apifiamiento de dientes maxilares 15. Fihrolestosis endocirdica
16. Sindactilia 16. Nefectos cardiacos congénitos
17. Deformidad de aticulaciones de 17. Queratocono
extrumdadea v iperiores con 1a
i de movimiento
18. Razrdn mental 18. Dermatoglifos anormales
19. Quello conto 19. Atrafia dptica
20. Equinovamis 20. Hipoacusia

21. Fontanela pequeiia
22. Abnormalidades dela pinna




TABLA3

TABLA 3 ANTECEDENTES PERSONALES

EDAD

{ANOS)

g
-]

ANTECEDENTE

FAMILIAR DE
S. DE_APERT

CX CRANEO-

FACIAL PREVIA

ANTECEDENTES
PERSONALES
PATOLOGICOS

>

Iz

r-gosoaw

MILO~-Bea

»<cTEE=cO

mo @

2
15
16
17

ZZTTZTITINTTN

BE5BB6BB885

OTIMS MEDIA SEROSA
SINDACTILIA
SINDACTILIA
SINDACTILIA
SINDACTILIA
SINDACTILIA
SINDACTILIA
HIFOAGUSIA
HIFOACUSIA

BRONCOPNEUMCNIA

20




TABLA4 Y S

TABLA 4 HALLAZGOS FISICOS

NOMBRE EXPLORACION OTOLOQICA
J.M.A NORMAL
8.R.D. RETRACCIGN MODERADA BILATERAL
LR.P. NORMAL
C.F.N. NORMAL
J4.0.M, LIQUIDO EN CAJA BILATERAL
R.T.M, DER: PERFORACION 12 LIQUIDO EN CAJA
E.C.H, NORMAL
8.M.J. NORMAL
aLv. DER: NORMAL. ZQ: RETRACCION MOCDERADA
E.L.A. NORMAL

TABLA 5 AUDIOMETRIA

[PROMEGIO CONDUCTIVO
NOMBRE AUDICION EN dB
o0 DER 0100 120
e
J.M.A + HIPOACUSIA MODERADA BILATERAL 50 40
B.R.D. HIPOACUSIA SUPERFICIAL DER. Y MODERADA 12Q 35 48.75
LR.P. HIPOACUSIA SUPERFICIAL DERECHA UNILATERAL 26.25 2.5
C.F.H. HIPOACUSIA MODERADA DERECHA UNILATERAL 68.25 18.75
4.D.M. HIPOACUSIA MODERADA BILATERAL 50 47.5
R.T.M, HIPOACUSIA MODERADA BILATERAL 66 43.75
£.C.H. NORMAL 17.5 22.5
S.M.J. HIPOACUSIA SUPERFICWL DER. Y MODERADA 12Q. 28.76 48.76
a.Ly, HIPOACUSIA MODERADA BLATERAL 60 61.25
E.L.A, HIPOACUSIA SUPERFICIAL BILATERAL 27.5 35




TABLAS 6Y 7

TABLA 6 IMPEDANCIOMETRIA

NOMBRE TIMPANOMETRIA . REFLEJOS ESTAPEDIALES
OIDO DER. omo 1zo Oo DER. ~ OMO 120
J.M.A PLANA PLANA AUSENTE AUSENTE
B.R.D. RETRAIDA RETRAIDA AUSENTE AUSENTE
LR.P. PLANA FLANA AUSENTL AUSENTE
C.F.H, NORMAL NORMAL PRESENTE  PRESENTE
J.0.M. PLANA PLANA AUSENTE AUSENTE
R.T.M. PERFORACION PLANA PERFORACION AUSENTE
E.C.H. PLANA NORMAL PRESENTE = PRESENTE
8.M.J. PLANA PLANA AUSENTE PRESENTE
at.yv, NORMAL NORMAL AUSENTE AUSENTE
E.L.A. NORMAL NORMAL AUSENTE AUSENTE

TABLA 7 P. E. A"

DE TALLO CEREBRAL

NOMBRE DESCRIPCION
OIDO DER. __OIDO 120,

J.M.A NORMAL NORMAL
B.R.D. NORMAL NCRMAL
LR.P, NORMAL NORMAL
C.F.H. WORMAL NORMAL
4.0.M. NORMAL NORMAL
R.T.M. NORMAL NORMAL
EC.H. NORMAL INTERVALO HI-V ++
8.M.J. NORMAL NORMAL
a.L.v. NORMAL NORMAL.
E.L.A. NORMAL NORMAL

* POJENCIALES EVOGADOS AULIH IVUS

ee
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