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¡,Es posible conocer cuales son las alteraciones otológicas en el 
síndrome de Apert? 

Las craneosinostosis son un conjunto de patologías afortunadamente 
muy poco frecuentes. Los autores de estudios otológicos en pacientes con 
acrocefalosindactilia (Síndrome de Apert) ofrecen unicamenle 
descripciones aisladas de diferentes hallazgos anatomoclínicos o universos 
demasiado pequeños que no permiten obtener conclusiones generales. Por 
esto, es indispensable conocer las condiciones audiólogicas y tipo de 
alteraciones otológicas que presenta nuestra población con 
acrocefalosindactilia, para establecer criterios de evaluación y seguimiento. 
Lo anterior nos permitirá normar la conducta médica e iniciar tratamientos 
en los momentos idoneos que a su vez complementen el enfoque 
interdisciplinario necesario para la corrección de las múltiples alteraciones 
en estos pacientes. 

El Hospital General "Ur. Manuel Uea Uonzález" es indudablemente 
uno de los centros de concentración nacional más importantes para la 
atención médica de los pacientes con craneosinostosis; sin embargo, hasta el 
momento actual no se tiene un protocolo de evaluación audiológica integral 
que tome en cuenta las características especiales de estos pacientes, su 
probable modificación constante a través de los diferentes procedimientos 
quirúrgicos que actualmente se realizan en ellos y la posibilidad de 
brindarles tratamientos preventivos, paliativos y curativos de diversas 
entidades clínicas que afectan su audición. 

Los ohjetivos que buscamos con este estudio son: conocer las 
alteraciones auditivas en los pacientes con síndrome de Apert, el tipo de 
otopatología y su localización. 



l. 1 ASl't:C'l'OS GENt:'l'ICOS u¡.; LAS MAU'OKMACIONES 
CKAN&o:O&o'ACIALKS 

Todas las funciones que se realizan en los sl!res vivos inL'luyl!ndo la 
morfogénesis, están controladas geneticameme; no ohstante existen 
posibilidades de error que conducen a malfonnacioncs simples o síndromes 
polimalformativos. 

Uno de los sindromes polilnrmalivns mas imporianh!s por las 
altere iones físicas y funciom1 les que produ,·e: asi como por su repercusión 
psicológica, es el síndrome de Ap.:rt o acroct'falosindactilia tipo l. 

La mayoría de los casos han sido esporádicos. en<·omrándnse edad 
paterna avanzada al tiempo de la concer<·iónM. condición qm.• favorece la 
producción de mutaciones dominantes en ,.1 hnmhrl!. En los pncos l'asos 
familiares informados, una mujer ah!clada ha dado a luz a h1.1os igualmente 
afectados, sin prediliección de sexos; sin emhargo, solo se ha publicado un 
caso de transmisión hombre a hnmhre. Lo anterior, aunado al hajo indice 
de consaquinidad en las familias de los pa<·ientes al,•clados lo hacen 
compatible con herencia autosómica dmninantt•. siendo la gran mayoria de 
los casos mutaciones nuevasl6. 

Su frecuc:ncia es de un caso por cada 160.00U nacidos vivos, pero dada 
su alta mortalidad en d período posinalal. la fre<·uerK'Ía en la pohlación 
general es de 1 a 2 millonesS. 

Todas las acrocefalosimlactilias hahmn sido considcnulas como un solo 
síndrome, hasta •111c Ulank en 1!1'10 las clasil'icó •'n 2 catcgorias: lipo 1, que 
corresponde al sindrome de Apcrt lipico, y lipo 11. que incluye las formas 
atipkas. lista d1slim·ión está hasada principnhuenh! en el tipn de 
malfonnación de las extremulades, re<'nnn<'to!ndos..- cnmo t ipn solo aquellos 
casos en dnnde existe una musa medio di!!illll en manos y pies, consislcnte 
en sindaclilia 1ísea y de lcjidus hlamlns de lns dedos segundo y l'Uarto, 
frcntcntemente cnn una uña en cnnmn. 



Las variedades conocidas como atípicas fueron clasificadas de 
.acuerdo al patrón hereditario, presencia de polidactilia, gravedad y 
anomalias asociadas en S tiposl2, Otros autores? ya habían mencionado que 
el tipo 111 (síndrome de Saethre-Chozen) podría ser una variante del 
síndrome del l'feiffer el cual a su vez podría ser una variación del mismo 
defecto genético que el síndrome de Apen. 

La mayoría de estas formas atípicas han sido familiares, con un 
mecanismo hereditario autosómico dominante, con penetrancia completa y 
expresividad variable. 

Algunos autoresl4 sugirieron que el mecanismo osteopatogénico en las 
acrocefalosindactilias parecería ser secundario a una fusión irregular entre 
los islotes tempranos de blastema mesenquimatoso precursos del hueso, 
especialmente en las extremidades distales y en el cráneo, to que 
normalmente ocurre entre la quinta y sexta semana intrauterina. Los huesos 
del cráneo en mamíferos son compuestos, habiendo sido formados por la 
fusión que originalmente estaban separados en animales inferiores y 
presentaban múltiples centros de osificación, que tienden a aparecer en las 
regiones que primitivamente representaban huesos independientes. La 
teoría de fusión irregular proporciona una explicación 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 
craneofaciales pueden explicarse como secundarias al crecimiento cerebral 
que expande las ureas libres de la bóveda produciendo dismorfias craneanas 
y los puntos débiles de la base, ocasionando la facies característica y las 
alteraciones oculares que la acompañan. 

Se hnn comunicado múltiples casos de craneoestenosis aislada de una o 
varias líneas 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 craneales se detiene 
perpendicularmente a la sutura osificada, ocurriendo crecimiento 
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compensatorio en dirección opuesta a la estenosis, ya que el cerebro 
presiona exageradamente en los puntos en donde em:uentm resistencia, 
produciendo así diversas morfologías crun.:aks. 

1.2 Dt:SCKll'CION Ut: l.AS CKANt:Ot:sn:NOSIS 

Las deformidades cmneoíadales han sido conocidas dcsd.: tiempo 
inmemorial. En ciertas sociedades s.: l.:s consid.:rl> l'lllllO un atrihulo de 
belleza; en olras, inUuidas por el pensanuento mágicn. se usociarnn a 
poderes sobrenalurales, como es el caso de las lribus incas que 111ribuían a 
las personas afecladas de labio hendido poderes sobre los cambios del clima 
y la caida de nevadas. 

La primera descripción de 11c:nicefalia asociada 11 sindac:lilia lue h.:cha 
por Apenl, quien propuso el nombre de acroccfalosindul·tilia para el 
síndrome que actualmente lleva su nombr.:. Ucsde .:ntonces esla defom1idad 
ha sido considerada como un trastorno hereditario dehido a mutaciones 
genéticas. 

Aunque la etiopatogenia de estas malformacion.:s es oscura; las 
características del eran~ son secundarias 11 2 causas: 

1) Inhibición del crecimiento en lingulo rectn de las suturas que sufricnm 
sinostosis prematura. 

11) Sobreexpansión del crán.:11 en los sitios donde las suturas están abi.:rtas 
como fenómeno compcnsattirio producido por d n.:cumento nnmial de 
la masa encefálica. 



l:'ara fines descriptivos se aceptan los siquientes tipos de 
craneosinostosisl3: 

l. l::scafocefálica, que se origina por el cierre prematuro de la sutura 
sagital. 

2. Oxicefálica, debido a la sinostosis prematura de las suturas coronales. 
3. Trigonocefálica, que se atribuye a la sinostosis de la sutura metópica. 
4. l:'lagiocefálica, que es la consecuencia de la sinostosis prematura 

unilateral de la sutura coronal. 
5. Turricetiilica, sinostosis prematura de la sutura coronal que produce un 

alargamiento vertical del craneo con aplastamiento de la frenle. 

En esta enfermedad se observa oxicefalia, el seno frontal 
radiológicamente está aumentado en su pneumatización. El suelo anterior 
del cráneo y las órbitas se modifican en su forma por las alteraciones que 
son compensatorias al aumento de la presión intracraneal. El esfenoides es 
proyectado hacia aba.jo por el aumento de presión sobre las alas mayores; 
en el suelo medio del craneo se produce una expansión anterior y hacia 
ahajo, que afecta la pared lateral de la órbita y disminuye el diámetro 
anteroposterior de la misma. La situación del piso anterior del craneo es 
más baja y confiere al techo posterior de la órbita una posición más ha.ja, 
cambiando su posición de horizontal a vertical. Los cambios del suelo 
medio y anterior del craneo disminuyen la distancia entre la silla turca y el 
nasión; las celdillas e1moidales están desplamdas hacia afuera y hacia aba.jo. 

Los cambios en la dirección del techo, suelo, pared interna y lateral de 
la órbita, ocasionan la reducción en su capacidad funcional dando lugar al 
exorbitismo con trastornos de movilidad ocular, conocidos como síndrome 
en ·v•. El reborde supraorbitario y el infraorbitario se encuentran 
aplanados y contribuyen en cierto grado a acenluar el exorbitismo. 
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El maxilar presenta hipoplasia gencrnlizada, dificil de valorar por la 
retrusión que tiene el hueso frontal y el aparente prognalismo. La llamada 
"atresia maxilar" da la poca profundidad del sudo de la órbita; existe 
además, estrechez de la arcada dentaria, apiñamiento de los dientes, paladar 
o,iival y estrechez de la fosa pterigomaxilar. La inclinación distal y hacia 
abajo del maxilar causa la monlida abierta anterior. La arcada dental es el 
refle.io de la atresia maxilar, la· arcada tit:ne forma de "V" y una 
semicircular con acortamkntn sagital. Los dientes estiín <'n una mala 
posición debido a la desproporcitin de estos en la arcada dentaria <llle los 
contiene. que se ncentua al aparet'cr la segund:1 dentil'ii>n. 

La nariz de estos pacientes tiene lorma de pico de loro y la facies 
semeja la de los batracios. 

La diferencia entre la enformedad de Crou;i:on y el síndrome de 
Apert está dada principalmente por la defom1idad de las extremidades que 
se presentan exlusivamente en el síndrome de Apert. a saber: extremidades 
superiores cortas con sindactilia de los dedos segundo, tercero y cuarto. 
con una uña en común; del mismo modo se presenta la defonnidad de los 
pies. La hiperacrobraquiocefalia, es caracteristtca de este síndrome, así 
como la protuberancia bregmática, surco transwrso de la rcgiún frontal, 
asimetría en el exorbitismo 'y distopía orbitaria. En ocasiones puede no 
haber exorbitismo; hay ptosis palpebrnl. hipertdorismo, mordida abierta 
anterior, mordida cruzada. eversión del labio superior. fisura del paladar 
secundario e hiperseborrea, si bien la difer.:m:ia princ·ipal .:s la simlactilia. 

En las tablas 1 y 2 se encumlrnn las d11i:rcntcs allcrm:ion.:s rnportadas 
en este síndrom.:. 



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

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

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

El tipo V o síndrome 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 acrocefalopotisindactilia son: los tipo 1 o 
síndrome de NoacK, que puede ser una variante del síndrome de Pfeiffer; 
et tipo 11 que corresponde al síndrome de Carpenter y et tipo 111 o 
síndrome de Sakati Nyhan Tisdate. 

Aunque el coeficiente intelectual de los pacientes puede ser normal, 
estudios recientes15 indican que mas de la mitad presentan leve retardo 
mental. Sin embargo, sus deformidades mounstrosas hacen casi imposible 
para ellos el llevar una vida social normal y ser aceptados en ta escuela. 

Cuando niños son escondidos por sus familiares y se convierten en 
reclusos en una época temprana de ta vida. Se les cuelga la etiqueta de 
retrasados mentales y esta impresión se agrava cuando existen 
deformidades agregadas, tales como una fisura palatina que ocasiona 
problemas de lenguaje. 
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1.3 1o:STUUIOS PK1o:v1os 

La hipoacusia congénita o adquirida pu.:d•• estar asociada con un gran 
número de malformacion.:s, particulannente aquellas que afectan el 
esqueleto craneofacial. en la mayoría el grado y el tipo de hipoacusia han 
sido descritos de manera 'incompleta. Es más sorprendente aún. que en 
anormalidades craneofacial.:s como el síndrome de Apcrt, donde se podría 
sospechar hipoacusia por la gran cantidad de factores de riesgo y las bases 
embriológicas, ésta se ha d.:scrito de manera esporádil'a o en series de 
tamaño representativo. En 1915. lkrt1olo1ti3 descrihc un pach:nt•• con 
inteligencia y examen otoscópico normal pero con al,!lún defecto en las 
conecciones del SNC. Grebeill presenta 7 casos. de los cuales uno es 
"completamente sordo" (sin audiometria). Posteriormente: Clerc y 
Deumie~ describen dos casos de anquilosis estapcdial y Grimoudl 1 reporta 
hallazgos de hipoacusia mixta bilateral progresiva. En 1972, llcrgstrom y 
Neblett2 describen 4 casos de fijación estapedia 1 cong.!nila. lo que hll<'e 
creer que esta patología puede ser mucho mas frecuente; su,!liriendo los 
autores la necesidad de su búsquc:da de manera sitemátka en todos los 
pacientes con síndrome de Apcrt. En 1975, Black.S reporta los hallazgos 
histopatológicos d.:I examen del hueso temporal de un niño con 
acrocefalosindactilia, encontrando fijaciún ,·anilaginosa del estribo. 

En 1982 Gould y Caldarelliil rcali1.aron el estudio mas completo hasta 
el momento, evalilando el estado audiológit•o y otoli•¡?ico de 19 paci.:ntes 
con exámenes otoscóp1cos longitudinal.:s ( 1 ·1 pal'ientes ). poli tomografías de 
hueso temporal (5 pacientes). radin!!ralias ccl"alom.!tricas frontah:s (111 
pacientes), timpanotomia .:xploradora (6 padenti:s), audiometría ( 17 
pacientes). timpano!l1'8mas (9 pacientes) y funt•iiin de tuba de Eustaquio (5 
pacientes) encontrando que: las personas con síndrome d.: Apert presentan 
patología crónica d.:l oido medio carat·tcri1.ada por otitis media s.:rosa y sus 
secuelas: así como h1poacusia condu•·t1va dcsd,• el nacunientn. Solo en un 
paciente se encontró fijaciiin de la platma d••I estnho. 



11. MA'l't:KIAL Y Mt:'l'OUOS 

Se trata de un estudio descriptivo, observacional y transversal. 
Se estudiaron un grupo de pacientes con diagnóstico de Síndrome de 

Apert con los siguientes criterios de inclusión, exclusión y eliminación. 

Se tomaron los siguientes criterios de inclusión: 

l. Todos los pacientes de ambos sexos con diagnóstico de Síndrome de 
Apert, que durante el transcurso del estudio fueran atendidos en el 
Hospital <Jeneral "Or. Manuel <Jea González". 

2. Pacientes mayores de l año. 

Asimismo los criterios de inclusión fueron : 

l. Pacientes con Síndrome de Apert que presenten en forma concomitante 
las siquientes enfermedades sistémicas: diabetes mellitus, hipertensión 
arterial, nefropatía o hepatopatía. 

2. Pacientes con antecedentes de ingesta de ototóxicos, cirugía otológica o 
trauma acústico. 

Como criterio de eliminación se.tomó: 

l. Todos aquellos pacientes que no acudieron a sus citas o no completaron 
sus estudios. 

A todos los pacientes se les realizaron los siquientes estudios en el 
departamento de Otoneurología por la técnica del servicio o por el 
investigador principal en cuanto los pacientes fueron captados o referidos 
por los servicios de otorrinolaringología o cirugía plástica y 
reconstructiva: 
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l. Historia clínica completa con evaluación otosc1ípica bajo luz 
microscópica. 

2. En los pacientes que cooperaron se les rcaliztí una audiometría tonal 
de tonos puros, aerca y osea. dentro de camara sonoamoníguada con 
un audiómetro marca Maico MA 21 y l"lln enmascaramiento de 
banda ancha cuando se consideró necesario: de los contrario se les 
realizó umbrales auditivos con el potenci1ímctro marca Nicolet 
Compact Four entre 20110 y 40011 hz. Los umbrales auditivos 
conductivo y osco (sensorineural) se describieron en decib.!les (HL). 
Se decidió comentar los resultados l"omo promedio de las 
frecuencias de 500 hz y l. 2 y 4 KHz .• siendo catalogados de O a 20 
dU como normoacúsicos, d.i 20 a 40 dH con hipoacusia superficial, 
de 40 a 60 dH como hipoacusia moderada. de 60 a RO dH como 
hipoacusia severa y por arribl! de RO db como restos audiuvos. 

3. Timpanometría con reflejo cstapcdial ipsilateral y contralatcral se 
realizaron con un equipo Uradson Stadkr 11n en frecuencias de 
500 y 1000 Hz con intendidad de 90 y 110 dH. Su interpretación es 
meramente descriptiva en escala nominal: normal, negativa, plana, 
disminuida o aumentada. Los reflejos se dcscribinin en escala 
nominal: presentes o ausentes. 

4. l'otenciales evocados auditivos de tallo cerebral a nivel supraumbral 
para estudio d.i conducci1ín elcl·trofisiol1igica de tallo cerebral. Los 
electrodos de superficie fueron colocados en el craneo según el 
criterio internacional I0/20 de E.E.O. Estos foeron ulilil.ados con 
montaje vertical siendo wrtcx activo, mastoides ipsilateral de 
referencia y mastoides contralatcral tierra. l.os clel·trodns fueron 
llevados a un equipo Nicolet Cnmpact Four. El filtro pasa-banda 
utili1.ado fue de 150-.illl.Xl Hz para rei?istro y prnmcdiadón de la 
respuesta. Atraves de audífonos Telephoni•·s TUH ~491'. se enviaron 
clicks de rarefocciún con una promedmc1ú11 de 21XKI pps. con una 
ventana da kctura IU mse¡.?s. a una tasa de .H pps pura umbral 
auditivo y func iún latcn•·rn-intensidad. l'arn deh:ctur el umbral se 
inici1i estimuluciún u 611 dll HI y en orden decrccknte de 2U dU. 
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Para el estudio de tallo cerebral se estimulo ~upnrnmlm1l 

(generalmente 60 o 70 dH por encima) usando una frecuencia de 11 
y 77 pps. En cada uno de los registros se usó enmim•aramiento 
contralareral con ruido blanco de banda ancha. Los paniml'trns 
estudiados fueron: umbral auditivo, función latencia inrensidad. 
latencias absolutas de las ondas 1, 111 y V. Los inr.-rvalos interondit 1-
lll, 111-V y 1-V, los radios de amplilud de la onda y la ditl-rend11 
por tasa de repetición del estimulo. Los resullados se describieron t•n 

escala nominal de normal y anormal con descripción de lns 
alteraciones. 

En caso de que los potenciales evocados auditivos mostraran alguno 
alteración en nervio auditivo o tallo cerebro! se realizabn tomografüt 
computada de oído y tallo cerebral utilizándose escala nominal de normnl y 
anormal con descripción de las alteraciones. 

Consideramos que existen dentro de nuestra melodlogía las siguicnles 
variables: 

l. L>ependientes de la patología 

a} Cirugías craneofaciales previas. 

11. Uependientes del investigador 

a} Su~jetividad en cuanto la decripción de las alteraciones de 111 
membrana timpánica( retracción, eritema ele.) 

11!. Independientes 

a) t::.dad 
b) Sexo 
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111. Kt:SUl,'l'AIJOS 

Se estudiaron 16 pacienles que consecutivamente acudieron a evaluación 
al seivicio de otorrinolaringología con diagnóstico de Síndrome de Ap<.•rt, 
de los cuales solo en 10 se lograron complelar los es1udios. El rango de 
edad fue de 2 a 17 años con una mediana y moda de U. Seis de ellos 
masculinos y cuatro femeninos. 

Ningún pacienle refirió antecedenlcs familiares de sindrom<' de Apert. 
Todos eran de medio socioeconúmirn mcdio h11.1n a bajo. Uos puc11:nles 
tenían antecedente de cirugía de avance craneofacial (S.M.J. y E.H.L.). uno 
de otitis media serosa bilateral (J.M.A.), uno de h1poacusia de predominio 
derecho desde los 6 años, uno de cuadros de hroncopneumonía durante los 
primeros 2 años y 7 tenían cirugías de corrección de sindactilias (Tabla 3). 

A la exploración física otológka de los 20 oídos observados, 3 
presentaban líquido en oido medio (otitis nwdia serosa); 3 más, 
retracciones moderadas; uno. perforación timpánica de 2.'i% y 1.1 eran de 
aspecto nom1al( Tahln 4). 

Ue los diez paci.:ntes. en nueve se pudo re11 li1i1r la aud1ometri11 tonal y 
solo en un paciente (J.M.A.) el umhral s.: nhtuvo <"On polencialcs evocados 
auditivos. Unicamente un paciente prcsenhi audición normal. Cuatro 
pacientes presentaron hipoacusia condut·tiva moderada h1laterul. dos 
pacientes presentaron hipoacusia conductiva moderada en un oidu y 
superficial en otro, un paciente hipoucusia cundut0 l1\·a 1111lllerad11 unilateral, 
un paciente hipum:usia superlicial bilulernl y un paeienle hipoacusia 
superficial unilateral. El promedio de audit·u\n v1a aereu general fue de 
37.5 dR y la vía osea fue de 11 dB (Tahla :;). 
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En los 10 pacientes se realizó timpanometría. 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 perforación contralateral (Tabla 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 perforación contralateral en un paciente 
(Tabla 6). 

Los estudios evocados supraumbral para tallo cerebral demostraron 
nonnalidad con ajuste de acuerdo a la hipoacusia en cada paciente en todas 
las variables en 9 de ellos. Un paciente (E.C.H.) presentó aumento del 
intervalo 1-V y 111-V por lo cual se le realizó estudio tomográfico 
computarizado de tallo cerebral y oido con decripción radiológica de 
normalidad (Tabla 7). 

lV. DlSCUSlON 

Nuestra muestra presenta un número similar de masculinos y 
femeninos. La ausencia de antecedentes heredofamiliares de 
craneosinostosis apoya fuertemente la idea de que la mayoría de casos de 
síndroma de Apert son de aparición esporádica probablemente por 
mutaciones nuevas. No así algunas otras craneosinostosis o 
acrocefalosindactilias atípicasll. 

Solo un 20% refería antecedentes de hipoacusia. La probable 
discrepancia con los resultados, en tos cuales un 35% presentaba 
alteraciones otológicas a la exploración clínica y un 70% presentaba 
hipoacusia bilateral con muy probable detrimento en su habilidad de 
comunicación; posiblemente se deba a los problemas agregados que 
presentan estos pacientes. El hecho que en algunos estudios recientes más 
de la mitad de estos pacientes presenten leve retraso mental 15, aunado a las 
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"desagradables" deformidades faciales en algunos casos invariahlemenle 
hace que se les cuelgue la etiqueta de d<'hiles mentales. Además, otro gran 
porcentaje presenta problemas d.: lenguaje. usualmente secundarios a 
problemas de paladar. l'or lo tanto, muchos padres y familiares terminan 
adscribiendo los probkmas de desarrollo a las c11us11s mas ohjetivas. siendo 
que la hipoacusia de ser importante puede ser causa fundamental en el 
retraso del desarrollo mental y psicolligico d.:I niño. 

En cuanto a la audiometría tonal la frecucmc falla de coopernl"i1in para 
su reali:r.acón por parte de estos paL·iemes no imp1diü que esta se ohtuviera 
de acuerdo a las normas preestahlel'idas en 9 de IO pal'ientes. Solo la 
paciente de 2 años requiriti determinac itin de umbrales tonales con 
potenciales evocados auditivos. ·Los resultados muestran a Iteraciones 
audiológicas en un 90% de los pacient<·s. En todos ellos la hipoacusia es de 
caracter conductivo, variando de superfidal a moderadas y· llamando la 
atención de manera especial la brecha promedio de 26. 1; dH. 

l'odemos razonar, que en hase a las allcraciom:s anati11nkas en 
nasofaringe de este síndrome en particular. las L"uales han sido ampli11111enle 
descritas con anterioridad, se presc:nlan disfunc mnes de la trompa de 
Eustaquio desde edades muy l<'mpranas y en Lº<>nsecuencia procesos de otitis 
media serosa u otitis media aguda recurrente que con el transcurso del 
tiempo al no ser tratados adecuadamente iniL·ian 11 su vcir. procesos de 
miringo o timpanoesderosis o terminan en otitis media 1·ninil"a 1·on las 
consiguientes hipoacusias conductivas que observmnos en propofl·iones 
muy altas durante el presente trabajo. Un prohh:ma parecido ni observado 
en niños con paladar hendido pem con incidem·ia min más importante. 

Corroborando de alguna manera lo menl·iomtdo en el párrnlo anterior, 
la limpanometría fue normal hilalernl 1•n solo .lO'~ de los casos. Cuatro 
pacientes que a la explorncilin 1 is1ca prcsentahan aspecto de normalidad 
resultaron con curvas planas hilaleralcs (l•aja ocup11d11). Tres 111dos con 
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diagnóstico clínico de otitis media serosa mostraron curvas planas. Los dos 
oidos con retraccion moderada mostraron curvas negativas y un oido 
presentaba perforación timpánica. 

1Je los veinte oidos explorados 14 presentaron ausencia de retlejo 
estapedial. lle estos, ocho se explican por umbrales auditivos conductivos 
por arriba de 40 dü, cuatro se encontraban asociadas a timpanometrías de 
curvas planas y dos fueron auscentes con el resto de los estudios dentro de 
parámetros normales pudiendo ser falsas negativas. l.>os de los retle.ios 
estuvieron presentes en oidos con hipoacusias moderadas lo que hace pensar 
que la audición 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 norma les en 9 de 10 
pacientes. Este último presentó aumento de la latencia interonda 1-V a 
expensas de la lll-V. Sin embargo, la tomografía computada sin medio de 
contraste no logró demostrar alguna alteración anatómica en este paciente. 
Es probable que la resonancia magnética con su mayor resolución para 
te,jido nervioso de mas información en estos casos, siendo éste el estudio de 
elección. 

V. CONCLUSIONI<:S Y COMl<:NTAKIOS 

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

La importancia de conocer estas cifras estriba en que un niño con 
pérdida 11uditiva que no obtiene rehabiltacion o tratamiento adecuado por 
falta de detección, desarrolla limitaciones en su habilidad de obtención y 
comprensión del lenguaje. Esto se hace mas crítico en estos pacientes, ya 
que además cursan con problemas agregados fünc ionales y anatómicos, que 
en algunos casos son muy severos. 
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Un gran porccnta_jc: de: la olopatología que provoca hipoacusia 
conductiva es accesible a tratamienlos prc.ventivos asi como curativos 
médicos o quirúrgicos. Es di= esperar que esta patología se encuentre 
asociada a disfunción tubárica sec undariu a las malformaciones de 
nasofaringe y que los pacientes a los que se somela a cirugía craneofacial 
con avance maxilar, presenten mejoriu en la función tubárica. Son 
necesarios estudios longitudinales <'On balerías de estudios pre y 
postoperalorios para corroborar esto. 

Considi=ramos que con los resullados presentados en este lrahu_jo se 
encontraría justificado l!I estublecim1en10 de manera rutinaria, el siguiente 
protocolo de estudio audiológico y orológko a todo paciente con síndrome 
de Apen a panir del primer año de vida: 

l. Evaluación olorrinolaringológica inti=gral (t'Xploraciún fisi<'ll, 
pneumatoscopía. nasolaringoscopía y estudios mdiolúgil'os) 

2. Audiometría tonal o potenciali=s evocados auditivos pura umbral tonal, 
timpanometría con reflejos estapediales y polenl'iales evocados de tallo 
cerebral. 

3. Estudios de imagen de ac ucrdo a resultados. 

Solo en un paciente los potendah!s e\'ocados de tallo cerebral 
mostraron prohable alleracion ncural en un oido. Es10 no ha podido ser 
confirmado radiológicamenk hasta el momento mt·dianle tomografía 
computada. Sugerimos la resonan<·ia magnd1ca como estudio de elección. 

La detección temprana de problemas auditivos en la 
acroccfalosindaclilia es de primordial imponancia para su prcvcncií1n y 
lralamiento, siendo parle integral del manejo inlerdisciplinario que debe 
ser utilizado en estos ¡>ll<'ienlcs. 
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TABU\3 

TABLA 3 ANTECEDENTES PERSONALES 

ANTECEDENTE ex CRANEO- ANTECEDENTEI 
NOllBRE EDAD BEXO FAMILIAR DE FACIAL PREVIA PERIONALEB 

IAÑO&l S. DE APEFIT PATOLOOICOS 

J.M.A 2 F N'.l N'.> OTITIS MEDIA SEROSA 
· e.11.D. \ 5 F f\O NJ Sll\DACTILIA 

1.R.P. 1 6 F f\O N'.> Slf\'OACTILIA 
C.f.11. \ 7 F f\O N:> Sl~OACTILIA 

J.O.M. 8 M f\O N'.> Sll\DACTILIA 
R.T.M. 1 3 M f\O NJ Sll\DACTIL1A 
E.C.H. 6 M N'.l N:> Sll\DACTILIA 
S.M.J. 3 M f\O Si HIFOACUSIA 
O.L.V. \ 3 M N'.l tri HIFOACIJSIA 
E.L.A. 1 4 M N:l $1 BRO~COPNEUMCNIA -
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TABLA4 V 6 

TABLA ' HALLAZGOS FISICOS 

NOllBRE EXPLOÍIACION OTOLOOICA 

J.11.A NORMA!. 
B.R.D. RETRACCION MODERADA BILATERAL 
1.R.P. NORMAL 
C.F.H. NORMAl. 
J,D.11. LIQUIDO EN C-'UI BILATERAL 
R.T.11. CEA. PEAFORACION 120: LIQUIDO EN CAJA 
E.C.H. NOAMAl. 
8.11.J. NORMAL 
O.L.Y. CEA: NORMAL IZQ: AETRACCION MODERADA 
E.L.A. NORMA!. 

TABLA 5 AUDIOMETRIA 

PROllEDIO COHDUCTIYO 
NOllBRE AUDICION ENdB 

OIOO DER OIDO IZO 

J,11.A HIPOACUSIA MODERADA BILATERAL 50 40 
B.R.D. HIPOACUSIA SUPERFICIAL DER. V MODERADA Iza. 35 48.75 
l.R.P. HIPOACUSIA SUPERFICIAL OEAECllA UNILATERAL 20.25 2.5 
C.f.H, HIPOACUSIA MODERADA DERECHA UNILATERAL 56.25 18.75 
J.D.11. HIPOACUSIA MODERADA BILATERAL 50 47.6 
R.T.11. HIPOACUSIA MODERADA BILATERAL 55 43.76 
l!.C.H. NOAMAL 17.5 22.5 
..... J. HIPOACUSIA SUPERFICIAL CEA. V MODERADA IZQ • 28.75 48.75 
O.L.Y. HIPOACUSIA MODERADA BILATERAL 50 51.25 
E.L.A. HIPOACUSIA SUPERFICIAL BILATERAL 27.5 35 
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TABLAS 6Y 7 

TABLA 6 IMPEDANCIOMETRIA 

NOMBRE TIMPANOMETRIA REFLEJOS ESTAPEDIALEI 
0100 DER. OIDO IZO OIDO DER. OIDO ltlQ 

J.M.A PLANA PLANA AUSENTE AUSENTE 
B.R.D. ncmAIDA m:1HAIDA AUSCNTC AUSENTC 
l.R.P. PLAtlA PLAiJA AUSENTE AUSENTE 
C.F.H. NORMAL NORMAL PRESENTE PílESENTE 
.1.D.M. PLANA PLANA AUSENTE AUSENTE 
R.T.M. PERFORACION PLANA PERFORACION AUSENTE 
E.C.H. PLANA NORMAL PRESENTE PRESENTE 
8.M . .I. PLANA PLANA AUSENTE PRESENTE 
O.l.Y. NORMAL NORMAL AUSENTE AUSENTE 
E.L.A. NORMAL NORMAL AUSENTE AUSENTE 

TABLA 7 P. E. A." DE TALLO CEREBRAL 

----
NOMBRE DESCRIPCION 

OIDO DER. OIDO IZO. 

J.M.A NORMAL NORMAL 
8.R.D. NORMAL ~JCílMAL 

l.R.P. NORMAL t~CRMAL 

C.F.H. l;ORMAL NORMAL 
.l.D.M. NORMAL NORMAL 
R.T.M. NORMAL NORMAL 
E.C.H. NORMAL INTERVALO 111-V •+ 
8.M . .I. NORMAL NORMAL 
O.L.Y. NORMAL NORMAi. 
E.L.A. NORMAL NORMAL 
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