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1. Resumen

Se considera que la craneosinostosis es una malformacion caracterizada por la fusion
prematura de una o mas suturas craneales. Puede ser malformacion uUnica o formar
parte de diversos sindromes. El tratamiento es quirdrgico y debe ser precoz ya que
esta destinado no solo a la correccion estética sino a evitar complicaciones derivadas
del cierre temprano de las suturas craneales. Se considera con una prevalencia de
1/2000 a 4000 nacimientos.

En la mayoria de los casos se presenta la sinostosis de una sola sutura. La sinostosis
multiple comprende aproximadamente 5% a 15% de los casos, segun lo reportado en

la literatura internacional.

Tipo estudio observacional, descriptivo para conocer el abordaje diagnéstico y
terapéutico de los pacientes con diagnéstico de craneosinostosis en el Hospital Infantil
de México Federico GOmez. Los casos fueron los pacientes registrados en el Hospital
infantil de México Federico Gémez con diagndéstico de craneosinostosis de acuerdo a la
clasificacion internacional de las enfermedades (CIE-10) en un periodo de enero de
2008 a diciembre de 2013. Mediante una plantilla se recolectaron datos de los
expedientes clinicos de 100 pacientes identificando variables como género, edad de
primer contacto en el instituto, motivo de consulta en el instituto, edad materna y
paterna a la concepcion, antecedentes de importancia, manejo y complicaciones. Los

datos fueron analizados en el programa Microsoft Excel.

En la mayoria de los casos se present0 la sinostosis de una sola sutura. La sinostosis
multiple comprende aproximadamente 5% a 15% de los casos, correspondiente con lo
reportado en la literatura internacional. Coincidiendo también en el predominio de la
craneosinostosis no sindromica en un 66% sobre la sindromica en un 34%. En el
catdlogo de la herencia mendeliana humana (OMIM), mas de un centenar de
sindromes han sido asociados con la craneosinostosis, la gran mayoria debidas a una
transmision autosomico dominante. Entre ellos, el sindrome de Crouzon, sindrome de

Apert, sindrome de Pfeiffer son los mas frecuentemente descritos.



La sutura mas comunmente afectada es la sagital, seguido de las suturas coronal,
metdpica, coronal y lambdoidea; unilateral y bilateral. La sinostosis sola sutura se
produce en su mayoria de forma esporadica, con agregacion familiar de 7% a 8% de
sinostosis sagital y metdpica. La sinostosis metdpica se considera actualmente la
segunda forma mas comun de craneosinostosis (23.7 a 27.3% de los casos). La
unicoronal, también conocida como plagiocefalia anterior, representa aproximadamente
el 18% de los pacientes con craneosinostosis. La afeccion de la sutura lambdoidea,
denominada plagiocefalia posterior, es relativamente rara en los nifios, con una

incidencia observada que van desde 0.9% a 4%.

Se concluye que los resultados estadisticos obtenidos a través de la revision realizada
en el Hospital Infantil de México Federico GoOmez son equiparables a los reportados en

la literatura internacional.



2. Introduccion

La craneosinostosis no sindrémica es una anomalia congénita en la cual una o mas
suturas craneanas se encuentran fusionadas de forma prematura resultando en una
forma anormal del crdneo. Constituye un defecto congénito relativamente comuan, con
una incidencia estimada de 1/2 000 a 1/4 000 nifios, y pese a los multiples factores
asociados, su etiologia se desconoce.?

Es de vital importancia diferenciar la craneosinostosis verdadera de la deformidad
occipital conocida como moldeo por posicion observada en recién nacidos, esto debido
en general a la recomendacion de que los nifios deben dormir en posicion supina para
prevenir el sindrome de muerte subita del lactante, como asi también, la microcefalia
vera, en la que se puede observa un cierre universal de las suturas craneanas y el cual
es debido en su mayoria al fracaso del crecimiento del tejido cerebral. Otros
diagnostico a considerar son algunos sindromes con compromiso multiple de suturas
(sindrome de Crouzon, sindrome de Apert, sindrome de Pfeiffer y sindrome de
Saethre-Chotzen), y las sinostosis secundarias a patologia encefélica (hidrocefalia,

malformacién cerebral, trauma de craneo). *

El tratamiento de la craneosinostosis es quirargico y salvo algunas excepciones,
precoz, durante los primeros meses de vida. La indicacion del tratamiento quirdrgico
temprano, es no solo con la finalidad de corregir una alteracion estética, sino también
para la prevencion de las complicaciones derivadas tales como hipertension
endocraneana, atrofia de papila, ceguera, epilepsia y quiza la mas importante retraso
en el desarrollo psicomotor y problemas cognitivos, resultando en un alto impacto sobre
la calidad de vida del nifio.

El tratamiento integral de los pacientes con craneosinostosis requiere no solo las
instalaciones que cuenten con la infraestructura y los recursos materiales adecuados,
sino también de un equipo clinico 'y neuroquirirgico experimentado.
Independientemente de la técnica quirlrgica empleada, existen complicaciones durante

el procedimiento quirargico o en el periodo postoperatorio como hemorragia, crisis



convulsivas, acidosis y colecciones intracraneales para lo cual se requiere una
monitorizacion continua y vigilancia estrecha como las existentes en una terapia

intensiva pediéatrica. *

Existe gran abundancia de publicaciones respecto a la craneosinostosis tanto en
nuestro pais como a nivel mundial, la mayoria de los estudios realizados se refieren a
métodos diagndsticos y tratamientos, siendo nuestro instituto un centro de referencia
nacional para esta patologia es que se propone que la estadistica del Hospital debe ser
similar a la reportada en la literatura consultada en cuanto al abordaje diagnéstico y
terapéutico de la craneosinostosis.



3. Marco teodrico

Antecedentes

La craneosinostosis consiste en el cierre prematuro de las suturas craneales y puede

ser primaria o secundaria.’

La cirugia de craneo data de la prehistoria, tanto en el continente americano como en el
euro-asiatico-africano. Los craneos trepanados de Europa, principalmente en el sur y
en América, sobre todo en Perq, son evidencia de esta actividad. En México tenemos
craneos trepanados por los zapotecas y los aztecas. En cuanto a la cara, son

conocidas las técnicas Sutra para la reconstruccion de la nariz en India.

Galeno hace formal referencia a la craneoestenosis en sus tratados de anatomia del
craneo, aunque no existen ilustraciones.**'* En el Renacimiento, tanto en la Fabrica de
Vesalio como en algunos dibujos de Leonardo y Durero o en las publicaciones de
Croce, se pueden distinguir una buena cantidad de craneoestenosis. Vesalio y Croce

muestran los craneos malformados. Da Vinci y Durero las facies y cabezas anormales.

Las primeras referencias a las suturas craneanas en una publicacion americana se
encuentran en las obras de Alonso Lopez de Hinojosos y Agustin Farfan, 1578 y 1579,
respectivamente, aunque no se mencionan especificamente las malformaciones

craneo-faciales.®

La irregularidad en la forma del craneo ha sido reconocida desde la antigiedad, el
estudio del crecimiento anormal del crdneo relacionado con craneosinostosis tuvo su
origen cientifico a finales de 1700. S6mmerring sefialé que el crecimiento del hueso en
el crdneo se produce principalmente en las lineas de sutura y que cuando este sitio
crecimiento fue prematuramente cubierto con hueso, se desarrolla una forma anormal
del craneo. Esta forma anormal se caracteriza por la redireccion del crecimiento del
craneo en un plano perpendicular al plano de la sutura fusionada. Observaciones
similares fueron hechas por Otto Virchow en 1830 y en 1821. Fue el tratado

ampliamente publicitado de Virchow de deformidad craneal el que dio un nuevo impulso



al estudio cientifico de la forma anormal del crdneo en la craneosinostosis. El observo,
como lo habian hecho los primeros investigadores, que el crecimiento del craneo se
produce en las lineas de sutura del craneo y que cuando estas lineas de sutura se
fusionan prematuramente, se desarrolla una deformidad craneal y asi mismo se
produce restriccion del crecimiento del hueso adyacente a la sutura, con un crecimiento
compensatorio en otra parte para acomodar el cerebro en desarrollo. Esta comprensién
del desarrollo normal y anormal del craneo sirvié de base para la comprension de las

anomalias del craneo para los 100 préximos afios.’

Hacia 1890, se inicia la cirugia de este tipo de padecimientos. En Francia, Odilon
Marie-Lannelongue publica De la craniotomie dans la microcéphalie en L’Académie de
Sciences. Paralelamente, en Estados Unidos, Lane realiza una publicacion privada con
la descripcion de una cirugia sobre un crdneo microcéfalo. Este tipo de cirugia es
retomado en 1927 segun las operaciones realizadas por Faber y Towne en los casos
de “oxicefalia”, como llamaban a todas las craneoestenosis, con mejores resultados

que los cirujanos precedentes.®

A mediados del siglo 20 Moss y Van Der Klaaw cuestionaron, la funcion primordial de
las suturas de la boveda craneana en el desarrollo de deformidades del crdneo. Moss
sefialé que los cirujanos que operan en los craneos de niflos que presumiblemente
tenian craneosinostosis, de vez en cuando encontrarian suturas patentes en la boveda
craneana, a pesar de lo que parecian ser tipicas deformidades de craneosinostosis.
Ademas, reconocié que habia algunas deformidades la base del craneo caracteristicas
asociadas con las formas individuales de la craneosinostosis, y porque la base del
craneo madura embriolégicamente antes de que el resto de la boveda craneal, sugirié
que las anormalidades de la base del crdneo eran el proceso patolégico primario y la
fusion de las suturas de la boveda craneana eran un proceso secundario. Probando
esta hipotesis en el laboratorio, Moss elimina una sutura de la béveda craneal normal y
encuentra que el hacerlo no afecté la longitud total del craneo. Esto indico que la sutura
boveda craneal, a diferencia de la epifisis de un hueso largo, no sirve como un sitio de
crecimiento que empuja a los extremos del hueso, mas bien, es un receptor pasivo de

influencias de crecimiento.’
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La cantidad de hueso depositado en las suturas de la boveda craneal se relaciona con
las fuerzas que influyen en ella. Moss creia que el crecimiento del cerebro era la fuente
principal de estos esfuerzos de traccion que causan el depdsito de hueso en la sutura.
Esto se conoce como la teoria de la matriz funcional, en la que la ampliacion funcional
o el desarrollo de un sistema de 6rganos es la fuerza principal en el cambio de su
forma global y la determinacion de su forma final. A pesar de que el crecimiento del
cerebro es claramente el motor de la remodelacién del craneo, el papel preciso que
juegan las suturas de la boveda en el desarrollo de la patologia craneana asociada con
craneosinostosis debe ser determinada mediante la manipulacion directa del

crecimiento en la sutura.®

En 1979 Persson y colaboradores informaron que en los animales, la restriccion
selectiva del crecimiento de una sutura individual de la boveda craneal, daba lugar a
deformidades del craneo que se asemejan mucho a la condicién clinica de la
craneosinostosis que implicaba la misma sutura de la béveda craneal en los seres
humanos. Por otra parte, deformidades de la base del crdneo e incluso deformidades
faciales se podian desarrollar secundario a las alteraciones de una sutura de la boveda
craneana. Esta observacion indica que la patologia de las suturas de la béveda puede
ser primordial en el desarrollo de deformidades en la craneosinostosis y que conducen
a deformidad de la base del craneo y deformidad facial. Posteriormente, Mooney vy
colaboradores estudiaron un modelo animal de craneosinostosis congénita en la que
las anormalidades de las suturas, béveda, y de la base del craneo se parecian mucho a
los hallazgos de Babler y Persing en la restriccién de la sutura craneal. Ademas, los
estudios sobre el desarrollo de Opperman y colaboradores demostraron la influencia
significativa de los tejidos mesenquimales, en particular, la dura y el periostio, en el
mantenimiento de la permeabilidad de las suturas de la béveda del craneo durante el
desarrollo.”

En los dltimos afios se han producido avances significativos en el esclarecimiento de
los factores moleculares implicados en el desarrollo de deformidades craneosinostosis.
Hay una serie compleja de influencias nucleares y extra nuclear que difieren de un tipo
de craneosinostosis a otro. En este punto, MSX Runx2, CBF-a, FGF, TGF-B, TWIST, y
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Noggin parecen desempefiar un papel destacado en el desarrollo del esqueleto. Las
anomalias del receptor de FGF-2 son especialmente influyentes en el desarrollo de
deformidades craneofaciales en casos sindrémicos. Desafortunadamente, no existe
una anormalidad genética asociada con un fenotipo especifico en todos los casos. Esto
significa que hay vias posiblemente fisicas (por ejemplo, la tension mecéanica) y
moleculares fuera de las vias genéticas definidas que influyen en el desarrollo del

esqueleto y la variacion en el fenotipo.®
Desarrollo y etiologia

Las anomalias congénitas se entienden mejor desde el punto de vista embriologico. El
desarrollo craneofacial ocurre 4-7 semanas después de la concepcién. A las 4
semanas, el feto tiene un eje céfalo-caudal claro y endodermo, mesodermo y
ectodermo bien diferenciados. A cada lado del tubo neural, el mesodermo paraxial
divide en bloques segmentados de tejido llamados somitdmeros en la porcién cefélica y
somitas desde el occipucio y hacia la region caudal, que en dltima instancia, forman los
huesos del neurocraneo, o bdveda protectora del cerebro. Al mismo tiempo, la
diferenciacion de las células mesenquimales de la cresta neural participa en la

formacién de la viscerocraneo, o el esqueleto facial.’

El neurocraneo consiste en placas que finalmente se convierten en los huesos frontal,
occipital, esfenoides, etmoides, un par de temporales y un par de parietales en el
adulto. Estos huesos estan separadas por suturas y fontanelas que sirven para dos
propésitos principales: para permitir el moldeo de la cabeza a su paso por el canal del
parto y para permitir un rapido aumento del volumen del cerebro, que se duplica en los
primeros 6 meses de vida y otra vez a los 2 afios de edad. °

La sutura longitudinal entre los huesos parietales es la sutura sagital. Anteriormente a
la sutura sagital se forma la fontanela anterior donde se cruzan las suturas coronales
gue separan los huesos frontales de los huesos parietales. Posteriormente, la sutura
sagital se convierte en la fontanela posterior donde se encuentran en sentido oblicuo
las suturas lambdoideas en forma de L. Por dltimo, la sutura metopica corre

longitudinalmente entre los dos huesos frontales. El cierre de la fontanela posterior se
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produce dentro de los primeros 6 meses de vida, mientras que la fontanela anterior se
cierra entre 12 y 18 meses de edad. La sutura metopica cierra a unos 7 meses de
edad, y se fusiona completamente de manera que el hueso frontal adulto no tiene
evidencia de una antigua sutura. Las suturas coronal y sagital estdn cerca de

fusionarse, en direccién posterior a anterolateral.*®*?

El esqueleto facial, o viscerocraneo, esta soportado por un andamio de 14 huesos: el
vomer, la mandibula y el nasal (pares), maxilar, lagrimal, hueso malar, palatino y
cornete nasal inferior. Al final de la cuarta semana de gestacion, el mesénquima
derivado de la cresta neural se diferencia para formar tres prominencias faciales: el
maxilar, mandibular, y frontonasal. En el transcurso de las préximas 2 semanas, la
migracion y la fusion resultardn en la escultura de los rasgos faciales. La prominencia
frontal-nasal da lugar a la frente, puente de la nariz, y prominencias nasales mediales y
laterales que definen alin mas la nariz baja. La prominencia maxilar se desarrolla en las
mejillas, el paladar y el aspecto lateral del labio superior, y la prominencia mandibular
se convierte en el labio inferior. La migracién anormal, fusion, o la interrupcion de los

eventos establecidos durante esta cascada resulta en anomalias.?

Durante el desarrollo precoz, el cerebro estd envuelto por una capa de mesénquima.
Hacia el 2° mes, se hace evidente la presencia de tejido 6seo en esa porcion del
mesénquima correspondiente al craneo y se forma tejido cartilaginoso en la base del
craneo. Los huesos del craneo se encuentran bien desarrollados hacia el 5° mes de la
gestacion (frontales, parietales, temporales y occipitales) y estan separados por las
suturas y las fontanelas. El cerebro crece rapidamente durante los primeros afios de
vida y normalmente este crecimiento esta permitido por el crecimiento equivalente de
los hueso del craneo a lo largo de las suturas. La causa de la craneosinostosis es
desconocida pero prevalece la hipétesis de que un desarrollo anormal de la base del
craneo crearia unas fuerzas excesivas en la duramadre que actuarian alterando el
desarrollo normal de las suturas craneales. No se ha demostrado que una disfuncion
de los osteoblastos ni de los osteoclastos origine la craneosinostosis. Se han
identificado factores genéticos en formas aisladas y en formas sindromicas de

craneosinostosis.*°
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Clasificacion y epidemiologia

Se puede clasificar a la craneosinostosis de diferentes maneras, la primera en primaria
y secundaria. La craneosinostosis primaria se refiere al cierre de una o mas suturas
debido a anomalias del desarrollo craneal, mientras que la craneosinostosis secundaria
se produce por fracaso del crecimiento cerebral. Otra manera de clasificarla es en
simples (una sola sutura) versus complejas (multiples suturas). Una tercera
clasificacion la divide en sindrémica y no sindrémica. La incidencia de craneosinostosis
primaria se aproxima a 1/2000 nacimientos. La causa se desconoce en la mayoria de

los nifios.*®1*

La sinostosis de una sola sutura representa la mayoria de los pacientes, la sinostosis
multiple comprende aproximadamente 5% a 15% de los casos. Como se informd por
grandes centros craneofaciales, la craneosinostosis sindrémica cuenta los pacientes
para 15% a 20% de los casos, mientras que los pacientes no sindromicas constituyen
80% a 85%."

La incidencia de la craneosinostosis en general es aproximadamente 1 de cada 2500
nacidos vivos. La sutura mas comunmente afectada es la sagital, seguido de las

suturas coronal, metépica, coronal y lambdoidea unilateral y bilateral.**

La sinostosis sola sutura se produce en su mayoria de forma esporadica, con
agregacion familiar de 7% a 8% de sinostosis sagital y metdpica. Se encuentra una
frecuencia similar para todas las poblaciones étnicas, sin embargo, la predileccion de
género variard dependiendo del tipo de sutura afectada. La localizacion mas
frecuentemente afectado es la sutura sagital, que representa el 45% y el 68% de todas
las personas y se caracteriza por una relacion hombre / mujer que van de 3.5:1 y hasta
7:1.15,16

La sinostosis metdpica es ahora la segunda forma mas comdn de craneosinostosis
(23.7 a 27.3% de los casos), una observacibn que actualmente evade una
etiopatogenia definitiva , y muestra un predominio del sexo masculino de 75%. La

sinostosis unicoronal, también conocida como plagiocefalia anterior, representa
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aproximadamente el 18% de los pacientes con craneosinostosis, con las mujeres
superando en numero a los varones en una proporcién 03:02. La sinostosis de la sutura
lambdoidea, denominado plagiocefalia posterior, es un evento relativamente raro en los
nifnos con una incidencia observada que van desde 0,9% a 4%. La sinostosis verdadera
lambdoidea debe distinguirse de la plagiocefalia posterior, también conocido como el
moldeo de posicidn, en la que hay aplanamiento occipital del lado afectado sin fusion
de sutura asociada. Este fendmeno posiblemente esta relacionado con la posicion
supina para dormir en los nifios pequefios, y el término fue instituido en 1992 para

abordar el sindrome de muerte subita del lactante (SMSL).!"*®

Aungque la naturaleza de la craneosinostosis simple es esporadica, hace dificil una
prediccién precisa del riesgo, parece que el riesgo se duplica para futuros hermanos si
no hay otros miembros de la familia involucrados. Cuando uno de los padres y el nifio
estan afectados, el riesgo posterior se eleva a 50%. Por el contrario, si ambos padres
no se ven afectadas y sus dos hermanos estan afectados, el riesgo de afectacion

hermano adicional acerca a 25% (herencia autosémica recesiva).*®

Més de un centenar de sindromes han sido asociados con la craneosinostosis, a
menudo marcada por un modo de transmision autosomico dominante. Entre ellos,
Crouzon, Apert y Pfeiffer son los que ocurren con mayor frecuencia. La
craneosinostosis sindrémica se asocia con cierre de multiples suturas (coronal, sagital,

etc.) junto con otras manifestaciones sistémicas.*®%

Los investigadores han encontrado evidencia clinica de que la patologia de las suturas,
no de la base del craneo, es de primordial importancia en el desarrollo de la patologia
de la forma del crdneo en la craneosinostosis no sindromica. La tomografia
computarizada preoperatoria y postoperatoria muestra que el tratamiento quirdargico de
la boveda craneal sola, resulta en la mejora de la patologia no sélo de la béveda sino
también de la base craneal. Esto indica que la eliminacion de la influencia anormal en
la sutura puede mejorar la forma de la base craneal. Un andlisis mas detallado del
crecimiento craneo después del cierre de sutura simple ha revelado un patron

predecible basado en ciertas reglas. La capacidad de predecir y entender la deformidad
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estereotipada a partir de la observacion de las suturas sugiere su funcién primaria. La
dura desempefa claramente un papel en esto, como se demuestra por Drake y
colaboradores, quienes encontraron que una vez resecada la sutura fusionada o no
fusionada, los elementos adyacentes contindan su desarrollo después de la extraccion
del hueso craneal topograficamente conectado a las suturas fusionadas y no

fusionadas.?*

Los dispositivos de distraccion, tales como los desarrollados por llizarov para la
distraccion de huesos de las extremidades y por McCarthy para hipoplasia mandibular,
son eficaces en el alargamiento de los huesos en animales. Usando expansores
“spring-like”, Persing y colaboradores internalizan la distraccion de los huesos del
craneo de forma experimental, y posteriormente Maltese y colaboradores emplean este
enfoque en el manejo de la craneosinostosis humana. La ventaja de las técnicas de
distraccion y de Spring es que la elongacion 6sea es un proceso gradual, con una
intervencion y tiempo quirdrgico minimos. Una desventaja es que si el hueso craneal ya
se deformd, el hueso que ya es de forma irregular se hace avanzar o se expande
desde el sitio de la osteotomia. Ademas, el retiro de los dispositivos de distraccion y de
Spring, requiere otro procedimiento quirdrgico. Al igual que en las placas de fijacion y
tornillos metalicos implantados en el craneo, si se deja demasiado tiempo en su lugar,
estos dispositivos metalicos pueden migrar de forma intracraneal, con la resorcion
progresiva de la superficie endocraneal del hueso y el posicionamiento de hueso sobre
la superficie ectocranial a medida que el craneo y el cerebro crecen. La preocupacion
por la migracion transcraneal ha sido el principal impulso para evitar las placas de
fijacion y tornillos metélicos en los nifios pequefios. Placas y tornillos reabsorbibles, asi
como material de sutura, han suplantado en gran parte a los dispositivos de titanio en

pacientes menores de 3 afios.'%%?23

Se han estado haciendo estudios adicionales para documentar cambios en el
crecimiento del craneo por la manipulacién quirlrgica, en particular, por el uso de
dispositivos mecanicos para controlar o mejorar las influencias de crecimiento. En el
futuro, estos dispositivos pueden ser utilizados clinicamente para prolongar influencias

crecimiento correctivas después de la operacion.”
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La craneosinostosis sindrémica es mucho menos comun y parece ser un trastorno mas
generalizado del desarrollo mesenquimal que puede presentar a anormalidades en los
genes homeobox tales como Runx2 o CBFA-6. El sindrome de Crouzon ocurre en 1 de
cada 25.000 nacidos vivos, y esta sinostosis coronal bilateral se asocia frecuentemente
con hipoplasia del tercio medio facial y exorbitismo. El sindrome de Apert se produce
en 1 de cada 100.000 nacidos vivos, las caracteristicas de braquicefalia por sinostosis
coronal y la hipoplasia del tercio medio facial son evidentes, pero también son
caracteristicas las sindactilias de las extremidades. Hay mas de 64 sindromes
craneofaciales conocidos asociados con craneosinostosis, sin embargo, la causa de la
craneosinostosis es aun desconocida, aunque en algunos casos, una influencia
genética es innegable. En las formas sindromicas de craneosinostosis, los patrones de
herencia autosémica dominante son la regla general de los sindromes mas comunes,
como Apert, Crouzon y Pfeiffer, trastornos autosémicos recesivos (por ejemplo, el
sindrome de Carpenter, que se caracteriza por deformidades del craneo y polidactilia)

no ocurren habitualmente.®?*

Genética de la craneosinostosis

Los nifios con craneosinostosis no sindrémica menudo tenian sinostosis de una sola

sutura sin otras anomalias,*®

mientras que las personas con trastornos sindrémicos
eran mas propensos a tener mdultiples suturas fusionadas, y otras anomalias
esqueléticas, y tienen un fuerte historial familiar.?° Aunque la clasificacién fenotipica ha
sido el "estandar de oro" desde hace algun tiempo, ha habido un movimiento reciente
hacia la clasificacion genotipica como la base genética de la craneosinostosis. Este
movimiento hacia la definicion de la base genética de la enfermedad comenz6 en 1993
con el descubrimiento de la primera mutacion identificada en sinostosis, una mutacion

del gen MSX2 en la sinostosis tipo-Boston.*?%*

Las formas familiares son predominantes en las craneoestenosis sindromaticas. El
porcentaje de casos familiares es 39.2 en la enfermedad de Crouzon, 50.6 en la de
Saethre-Chotzen, de 24.5 a 30.2 en la de Pfeiffer y 33.3 a 35.7 en la displasia

frontonasal. ®*° En cambio, en las craneoestenosis no sindromaticas este porcentaje va
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de 7.3 a 10.9, con excepcion de las braquicefalias, donde la cifra aumenta a 29.6-
32.6%.%°

Las alteraciones cromosomicas son frecuentes y se han detectado en practicamente
todos los cromosomas del genoma; sin embargo, hay un cierto predominio de
alteraciones en el cromosoma 7p. Las mutaciones en los genes TWIST y GLI3 son
responsables de ciertas craneoestenosis. Algunos ejemplos son el cromosoma 10q
responsable del Crouzon, el 8p en el Pfeiffer y el 7p en el Saethre-Chotzen.?’

A medida que la historia genética se desarrolla, es probable que todas las formas de
craneosinostosis tengan un origen genético, por lo que los casos de "sindromes"
tradicionales seran probablemente aquellas en las que el gen afectado tiene
manifestaciones mas proteicas.?’> Las investigaciones han revelado que la
craneosinostosis puede ser causada por mutaciones en mdultiples genes, incluyendo
aquellos para los receptores del factor de crecimiento de fibroblastos (FGFR1 a
FGFR3) y de sus 4 receptores situados en los cromosomas 4p, 5q, 8p y 10q.6%
factores de transcripcion (TWIST, MSX2, RUNX2), ligandos de transmembrana de los
receptores de tirosina quinasas (EFNB1), proteinas estructurales (FBN1), proteinas
reguladoras celulares (TGFBR1 y TGFBR2), proteinas implicadas en la transferencia
de electrones desde la forma reducida de la nicotinamida adenina dinucleétido fosfato
(POR), pequefias guanosina-trifosfatasas (RAB23), y una proteina de la familia RecQ
helicasa (RECQL4). Algunos genes (RBP4, GPC3, C1QTNF3, IL11RA, PTN, POSTN,
WIF1, ANXA3, CYFIP2) también han sido identificados como potencialmente participes
en la fusiébn prematura de la bdéveda craneal, pero estos genes aun deben ser

estudiados con mas detalle.?
Factores metabdlicos

Dentro de los factores metabdlicos estudiados, se ha comprobado que raquitismo en
los progenitores de nifios con oxicefalia es un factor dentro de la produccion de la
craneoestenosis. Otros factores mencionados como posibles productores de
craneosinostosis son la hipofosfatemia, hipertiroidismo, mucopolisacaridosis vy
tabaquismo. Otro grupo corroborado son las pacientes epilépticas embarazadas que
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son tratadas con valproato de sodio o acido valproico, en quienes se ha visto que

pueden dar a luz un producto con trigonocefalia.®?°

Factores epidemiolégicos

Un factor ya bien conocido y estudiado es la edad paterna a la concepcién, la cual
siendo mayor de 34 afios, ha sido propuesta como un posible factor para la produccion
del sindrome de Apert y Crouzon. En lo que respecta a la oxicefalia se estudia un
mecanismo de produccién similar ya que en el norte del Africa, existen casos de
parejas de madres e muy jovenes y padres afiosos, y se ha documentado una alta
incidencia de oxicefalias. La edad materna a la concepcion se sigue estudiando

posible causa.®?%2°

Diagndstico

La craneosinostosis no sindromica que involucra una sutura Unica se diagnostica
normalmente por la observaciéon de un craneo deformado, y con las radiografias que
sirven como prueba confirmatoria.*® Se ha modificado la hipétesis de Virchow de la
deformidad del craneo para explicar las formas de los craneos asociados con fas
formas individuales de craneosinostosis. Estos patrones de anomalias craneales
pueden ser explicadas mediante la invocacién de cuatro principios: (1) Los huesos de
la boveda craneal directamente adyacentes a la sutura fusionada prematuramente
actuan como una placa 6sea Unica, con potencial de crecimiento reducido a lo largo de
todos los margenes de esta la placa; (2) la deposicion 6sea asimétrica se produce en
las suturas a lo largo del perimetro de la placa 6sea, con el aumento de la deposicion
0sea que se presenta en el margen de la sutura situado mas lejos de la placa; (3) la
suturas no perimetrales en linea con la sutura fusionada depositan hueso
simétricamente en sus bordes suturales, y (4) Las suturas perimetrales (en linea) en las
gue se apoya la sutura fusionada prematuramente compensan en mayor medida que

las suturas distantes.®!
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Indicaciones quirurgicas

La correccion de deformidades del contorno calota y la prevencion de la disfuncién
psicosocial, hipertension intracraneal y retraso mental son los ejes de la intervencion
guirdrgica en la craneosinostosis. En el pasado, la intervencion quirdrgica para la
craneosinostosis se llevo a cabo principalmente debido a consideraciones de estética y
psicosocial. Recientemente, la liberacion de la sutura afectada en la craneosinostosis
simple, se ha aconsejado debido a las preocupaciones con respecto a la presién
intracraneal, asi como el leve pero significativo retraso en el desarrollo en el nifio en la
sinostosis de una sola sutura no corregida. En contraste con la craneosinostosis
simple, los pacientes con sinostosis complejas o sindrOmicas presentan con mayor
gravedad los sintomas neuroldgicos y estéticos. Por lo tanto, la intervencién quirdrgica

en estos nifios es alin méas imperativa.!*?

Momento de la Cirugia

El momento Optimo para la cirugia reconstructiva en la craneosinostosis es
controvertida, ya que la edad a la cirugia tiene diferentes efectos sobre la
hemodindmica intraoperatoria, el crecimiento craneal postoperatorio, incluyendo las
modificaciones faciales posteriores, recordando que los patrones de crecimiento del
hueso continlan en relacion a la sutura afectada incluso si esta ya fue removida; y el
desarrollo mental posterior.*® Con respecto a la hemodinamica intraoperatoria, Meyer y
sus colaboradores demostraron que la mayor edad de los pacientes (> 6 meses) se
asocié con una disminucién de la pérdida de sangre. Ademas de beneficiarse de la
disminucién de la pérdida de sangre, los nifios mayores pueden tolerar una amplia
pérdida de sangre mejor que los niflos mas jovenes. Desde la perspectiva del
crecimiento del craneo alargo plazo, los datos son contradictorios. En 1987, Whitaker
demostré que a medida que aumenta la edad quirdrgica, la probabilidad de requerir una
cirugia secundaria también es elevado . Por otra parte, Fearon y colegas encontraron
gue mas recientemente que a mayor edad del paciente (= 12 meses) se asocié con una
capacidad de crecimiento craneal menos disminuida después de la correccion de todos
los tipos de craneosinostosis de una sola sutura. Ante estos resultados se debe
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sopesar la necesidad de reconstruir completamente los defectos craneales
postoperatorias avanzados en niflos mayores de 12 meses de edad, ya que la dura y el
hueso no se regeneraran tan facilmente. Desde el punto de vista del desarrollo mental,
Arnaud y colaboradores informé que el resultado mental postoperatorio fue
significativamente mejor cuando la cirugia se llevé a cabo antes de que el paciente

llegara a 12 meses de edad.?*

Aunque la literatura no es concluyente en cuanto al momento adecuado para la
correccion de la craneosinostosis, la mayoria de los cirujanos craneofaciales operan
entre 3y 12 meses de edad. El periodo de tiempo especifico depende del tipo de
enfoque quirdrgico utilizado. En general, las correcciones endoscopicas se hacen a una
edad mas temprana, es decir, de 3 a 4 meses de edad. Las correcciones quirdrgicas
abiertas se hacen a menudo mas tarde. Fearon y sus colegas realizan el tratamiento a
los 4 meses de edad para la sinostosis sagital y 9 meses de edad para todos los demas
sinostosis de un sola sutura (metépica, coronal y lambdoidea). Marchac vy
colaboradores revisaron su experiencia craneofacial de 20 aflos con 983 pacientes
operados, hablando del momento de las intervenciones quirdrgicas, 81 nifios con
braquicefalia se sometieron a un procedimiento de “frente flotante” entre los 2 y 4
meses de edad, los bebés con sinostosis sagital sometieron craniectomias
parasagitales entre 2 y 4 meses de edad o a un procedimiento de remodelacion
frontocranial si la presentacién era entre 6 y 9 meses de edad, y los infantes, ya sea
con sinostosis metdpica o unicoronal tenian un procedimiento de remodelacion

frontocranial entre los 6 y 9 meses de edad.*®
Tipo de cirugia

Hay un creciente debate en la literatura sobre el tipo Optimo de operacién para la
correccion de la craneosinostosis. Un enfoque craneofacial abierto se propuso ya en
1890, con Lannelogue abogando por la intervencién quirdrgica abierta temprana de una
sutura fusionada para prevenir la hipertension intracraneal. Sobre la base de los
principios de Lannelogue, varios centros han publicado su experiencia de gran volumen

con los procedimientos de remodelacién de la béveda craneal abierto para todo tipo de
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craneosinostosis.” En 421 operaciones intracraneales con el involucro de una o ambas
oOrbitas en 1979 se reportd una tasa de 2,2% de mortalidad, una tasa de 6,2 % de
infeccion, y una frecuencia de 2,2% de fuga de LCR. Con el aumento de la experiencia
y el refinamiento de la técnica, Whitaker y sus colegas informaron de una tasa de 0%
de mortalidad, una tasa de infeccion de 3.7%, y una tasa de fuga de LCR 1,2% en un
informe de 1987 de 164 procedimientos craneofaciales abiertas para la
craneosinostosis. En cuanto a longevidad del procedimiento abierto craneofacial,
McCarthy y sus colaboradores identificaron una tasa de 13,5% de reintervencién por
craneosinostosis simples y la tasa de revision del 36,8% para las craneosinostosis
complejas durante una experiencia de 20 afios. Las tasas de reintervencion también
han disminuido con experiencia y refinamiento de la técnica quirdrgica abierta, con
Sloan y colaboradores reportan una tasa global de 7,2% de reoperacion en 250
pacientes y Fearon y colaboradores observando una tasa de 2% de revisién en 248

casos de craneosinostosis sencilla.3'*®

Para abordar las preocupaciones con respecto a la extension de la longitud de la
incision, la pérdida de sangre durante la cirugia y la duracién de la estancia para los
procedimientos craneofaciales abiertas, se han propuesto técnicas de invasion minima
gue se basan en dinamicas de alteracion en la boveda craneal. Las técnicas incluyen la
liberacién endoscopica de las suturas, cranioplastia asistido por muelle, y la distraccion

6sea.’®
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4. Planteamiento del problema

El presente trabajo pretende describir el abordaje diagndstico y terapéutico de los
pacientes con diagnéstico de craneosinostosis en el Hospital Infantii de México
Federico Gémez, ya que aunque tanto de manera institucional como nacional e
internacional la craneosinostosis no se encuentra dentro de los diagndsticos mas
frecuentes, si representa una de las causas de discapacidad intelectual prevenible mas
importantes, ya que las complicaciones que ocasiona, tales como hipertension
intracraneana, deterioro del cociente intelectual del nifio, asi como alteraciones en la
vision, son potencialmente evitables si se diagnostica y trata de manera oportuna. Por
lo anterior este trabajo se encamina a la descripcibn de los factores de riesgo,
antecedentes de importancia, fenotipo, metodologia diagndéstica y manejo quirdrgico,
para presentar al pediatra un panorama general de la craneosinostosis en la institucion
y mediante la variables ya mencionadas, facilitar la identificacion de los pacientes y
orientar la sospecha diagndstica hacia una craneosinostosis sindrémica o0 no

sindrémica y encaminar hacia los posibles manejos terapéuticos.

5. Pregunta de investigacion

¢,Cudl es el abordaje diagndstico y terapéutico para la craneosinostosis sindrémica y no

sindrémica en el Hospital de México Federico Gobmez?
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6. Justificacion

De acuerdo a la serie del Centre Hospitalier Universitaire des Enfants Malades Necker
de Paris (CHUMP), la serie mas grande de craneoestenosis con valoraciéon del
coeficiente intelectual reportada en la literatura, se afirma que el retrasar un afo la
descompresion cerebral tiene consecuencias negativas para el desarrollo intelectual a
demas agravar de las alteraciones visuales, comiunmente presentes en los pacientes
con craneosinostosis. Por lo anterior es de vital importancia el reconocimiento oportuno
y referencia para manejo 6ptimo de estos pacientes. Este estudio pretende ser una
herramienta de repaso para sentar un panorama general del tema y para facilitar la
identificacion de las caracteristicas propias de cada forma individual de
craneosinostosis, dando la oportunidad al paciente de recibir un manejo oportuno y

apropiado.

7. Objetivos

» Describir el abordaje diagndstico y terapéutico de la craneosinostosis sindromica
y no sindrémica en el Hospital Infantil de México Federico Gomez en el periodo
2008 — 2013.

» Analizar el motivo inicial de consulta y la edad promedio de contacto

» Identificar los antecedentes de importancia en los pacientes con
craneosinostosis

» Describir el fenotipo de los pacientes con craneosinostosis.

» Diferenciar a la craneosinostosis no sindrémica de la sindromica y los
principales sindromes asociados.

» ldentificar el método diagndstico empleado

e Conocer el manejo quirtrgico de los pacientes y las complicaciones

asociadas al manejo tardio.

24



8. Metodologia

Se llevé a cabo un estudio observacional, descriptivo, retrospectivo de los diagndésticos

bajo el rubro (CIE-10) de craneosinostosis registrados en el archivo general del

Hospital Infantil de México Federico Gomez de enero del 2008 a diciembre de 2013,

bajo consentimiento de las autoridades correspondientes. Se analizaron un ndmero

establecido de variables, para lo cual se emplearon 100 expedientes clinicos y el

formato de datos de recoleccion anexo, los cuales posteriormente se vaciaron al

programa Microsoft Excel para hacer un analisis estadistico descriptivo de frecuencia

de medidas centrales.

Variable

Tipo

9. Descripcion de variables

Descripcién

Género

Edad de ingreso al
HIM

Antecedentes
heredofamiliares de
importancia

Retraso psicomotor

Problemas cognitivos

Edad de la madre a la
concepcion

Edad del padre a la
concepcion

Antecedentes

Cualitativa, nominal,
binaria simétrica

Cuantitativa, continua

Cualitativa, nominal,

binaria asimétrica

Cualitativa, nominal,
binaria asimétrica
Cualitativa, nominal,
binaria asimétrica

Cuantitativa, discreta

Cuantitativa, discreta

Cualitativa, ordinal

Masculino / Femenino

Edad en afios del primer contacto
con el hospital
Si/No (Con antecedente de

craneosinostosis)

Si/ No

Si/ No

Edad materna (en afos) al
momento de la concepcion
Edad paterna (en afios) al

momento de la concepcion

Diabetes materna, amenaza de
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perinatales

Motivo de consulta

Crisis convulsivas

Forma del Craneo

Perimetro cefalico
Ojos

Cara

Nariz

Cavidad oral
Pabellones
auriculares
Torax y abdomen
Extremidades
superiores
Extremidades
inferiores

Sindrémica o no

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, nominal,

binaria asimétrica

Cualitativa, nominal

Cuantitativa, continua

Cualitativa, ordinal
Cualitativa, ordinal
Cualitativa, ordinal
Cualitativa, ordinal

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, nominal,

aborto, amenaza de parto
pretérmino, presentacion pélvica,
sufrimiento fetal, problemas
ginecolégico comunes durante el
embarazo

Motivo por el que acude o es
referida al HIM

Si/ No

a. Dolicocefalia

b. Braquicefalia

c. Plagiocefalia

d. Trigonocefalia

e. Turricefalia, oxicefalia o
acrocefalia

f. Craneo en trébol o
Kleebeltshadel

g. Escafocefalia

Perimetro cefalico al ingreso
Hallazgos a la exploracion fisica
Hallazgos a la exploracion fisica
Hallazgos a la exploracion fisica
Hallazgos a la exploracion fisica

Hallazgos a la exploracion fisica

Hallazgos a la exploracion fisica

Hallazgos a la exploracion fisica

Hallazgos a la exploracion fisica

Sindrémica/No sindrémica
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sindrémica
Estudio tomografico
Cariotipo

Valoracion
oftalmolégica
Valoracion por
audiologia
Valoracion de
estomatologia
Manejo quirdrgico

Numero de cirugias

binaria simétrica

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, nominal

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, ordinal

Cualitativa, ordinal

Cuantitativa, discreta

Sutura afectada por imagen
Normal/anormal/ no cuenta con
cariotipo

Hallazgos a la valoracion
oftalmoldgica

Hallazgos a la valoracion
audiolégica

Hallazgos a la valoracion
estomatolégica

Tipo de manejo quirdrgico
Numero de cirugias hasta el

momento
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9. Resultados finales

Se presentan los resultados obtenidos de la revision de 100 expedientes clinicos de
pacientes con diagndstico de craneosinostosis.

Distribucion por género de la
craneosinostosis sindrémica y no
sindréomica

& Masculino

Femenino  Masculino

50% :;ﬁ ) Femenino

En la grafica anterior se muestra la relacion de género masculino y femenino del total

de la muestra.

Edad de primer contacto en el instituto por
grupo etario.

80 24
70
60
50
a0
30

20 25

10 5 5 0
0
Recién nacido 0 Lactante 29 Preescolar 3 Escolar 6 albos -Adolescente 12
-28dias  dlas- 2 afies 11 afos - 5 aflos 11afles 11 afos - 18 afos
meses 11 meses meses

Se capturd la edad en afios del primer contacto con el hospital y posteriormente se
dividié por grupo etario, encontrando 74% de los casos en el grupo de lactantes. La
media de edad de primer contacto fue de 1.04 afios, siendo el menor de los pacientes
de 0 dias de vida y el mayor de 8 afios de edad.
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Motivo inicial de consulta en el instituto

Asimetria faclal

2% \

Sx Crouzon

5% sxApert
7%

En la grafica anterior podemos encontrar representado el motivo inicial de consulta con

el que acude el paciente, sea por referencia o por sus propios medios.

De los antecedentes heredofamiliares, encontramos representados en el gréafico previo

a los pacientes con y sin antecedentes familiares de craneosinostosis.
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¥ Edad paterna a la concepcion ¥ Edad materna a la concepcién

a1
59
33
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I —

15-20afos 20-30ahos 30-40afos 40-50afies No hay registro 15-20ahos  20-30afos 30-40aflos 40-50afies No hay registro
en expediente en expediente

La edad paterna y materna a la concepcion (en afios) se dividid en grupos de edad
para facilitar su graficado. De los resultados encontramos que la media de edad
paterna a la concepcion fue de 29 afos siendo el mas joven de 15 afios y el mayor de
49 afios. La media de la edad materna a la concepcion fue de 27 afios, encontrando

gue la mas joven contaba con 14 afios y la mayor con 44 afios.

En la grafica anterior podemos observar los antecedentes perinatales de importancia,
del total de la muestra encontramos que el 33% de los pacientes no contaban con
antecedentes perinatales de importancia y 67% si; de este 67% los antecedentes de
importancia, para facilitar su graficado y analisis, fueron divididos en 6 grupos:

Problemas ginecoldgicos comunes durante el embarazo (infecciones urinarias,
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cervicovaginitis, pielonefritis, etc.), amenaza de parto pretérmino, amenaza de aborto,

diabetes materna, presentacion distocica (pélvica) y sufrimiento fetal.

En la grafica anterior podemos observar la distribucion de la craneosinostosis en no
sindrémica con un 66% del total de la muestra y sindrémica con un 34% total con su

respectiva distribucion segun el sindrome referido en el expediente.

A continuacién presentaremos las graficas correspondientes a los resultados de la

descripcion del fenotipo de los pacientes con craneosinostosis.

¥ Distribucion segtn la forma del craneo
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En la grafica anterior se muestra la clasificacion de los pacientes segun la forma del

craneo de acuerdo a las categorias propuestas en la clasificacion de variables.

Respecto del perimetro cefalico se registrd en la hoja de datos la medida documentada
en el expediente y posteriormente se percentilé a cada paciente de acuerdo a las tablas
de Organizacibn Mundial de la Salud para edad y género, dividiéndolos en los
siguientes grupos: Menor al percentil 3, percentil 3, percentil 3 a 15, percentil 15,
percentil 15 a 50, percentil 50, percentil 50 a 85, percentil 85, percentil 85 a 97,
percentil 97, mayor al percentil 97. Podemos observar su distribucion en la grafica

anterior.

Relacion de pacientes con y Distribucion de los pacientes
sin alteraciones faciales con alteraciones faciales segun
su tipo de craneosinostosis

Sin
alteraciones
18%

Sindrémicas
a1% No
sindrémicas

Con 59%

alteraciones
82%
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En el grafico A se representa el porcentaje de pacientes referidos con alteraciones
faciales en el expediente con un total de 82%, de ese mismo porcentaje encontramos
en el grafico B la distribucion de los pacientes con alteraciones faciales segun su tipo

de craneosinostosis en sindromica y no sindromica.

Los hallazgos faciales a la exploracion fisica consignados en el expediente fueron
numerosos, incluso reportando mas de un diagndstico para cada paciente, por lo que
en el grafico anterior encontramos la distribucion de los pacientes con alteraciones

faciales segun los diagnésticos encontrados en los expedientes.
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Relacion de pacientes con y Distribucién de los pacientes
sin alteraciones oculares con alteraciones oculares segtin
su tipo de craneosinostosis

Sindrémicas
51%

A. B.

De los graficos anteriores, en el A encontramos representado el porcentaje de
pacientes referidos en el expediente como con alteraciones oculares, ocupando un
61%, de este porcentaje en el grafico B encontramos la distribucion de los pacientes
con alteraciones oculares segun su tipo de craneosinostosis en sindromica y no

sindrémica.

34



Dado que a la revision de los expedientes se encontr6 mas de un diagnéstico por
paciente en cuanto a las alteraciones oculares, el grafico anterior representa a los
pacientes con alteraciones oculares distribuidos segun los diagndsticos encontrados.

Relacion de pacientes con y Distribucion de los pacientes con
sin alteraciones nasales alteraciones nasales segun su
tipo de craneosinostosis

Sin

alteraciones No
Con 43% sindrdmicas
anersa;;)nes . / Sindromicas A9%
v' 8

En los graficos anteriores encontramos en el A el porcentaje de pacientes referidos con
alteraciones nasales, ocupando un 57%, de este porcentaje, en el gréfico B
encontramos la distribucion de los pacientes con alteraciones nasales de acuerdo a la

craneosinostosis que presentaron.
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En la grafica anterior encontramos la distribucion de los pacientes con alteraciones
nasales segun los hallazgos reportados en el expediente, tomando en cuenta que en

algunos de los pacientes contaban con mas de 2 alteraciones consignadas en el

expediente.
Relcion de pacientes con y sin Distribucién de los pacientes con
alteraciones en cavidad oral alteraciones en cavidad oral
segun su tipo de craneosinostosis
Con
alteraciones
46%
Sindrémicas
59%
A. B.

Encontramos en el grafico A el porcentaje de pacientes referidos con alteraciones en la
cavidad oral, ocupando un 46%, de este porcentaje, en el grafico B encontramos la
distribucion de los pacientes con alteraciones nasales reportadas de acuerdo a la

craneosinostosis que presentaron.

Hallazgos documentados en los pacientes con
alteraciones en cavidad oral
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Los hallazgos en la cavidad oral a la exploracion fisica consignados en el expediente

fueron numerosos, incluso reportando mas de un diagndstico para cada paciente, por lo
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gue en el grafico anterior encontramos la distribucion de los pacientes con alteraciones

en la cavidad oral segun los diagnosticos consignados en los expedientes.

Relacion de pacientes cony Distribucion de los pacientes con
sin alteraciones en pabellones alteraciones en pabellones
auriculares auriculares segun su tipo de

craneosinostosis

Con
alteraciones

31% sin No

sindromicas
alteraciones Sindrémicas as%
s Y

A. B.

De los graficos anteriores, en el A encontramos representado el porcentaje de
pacientes referidos en el expediente como con alteraciones en los pabellones
auriculares, ocupando un 31%, de este porcentaje en el grafico B encontramos la
distribucion de los pacientes con alteraciones en los pabellones auriculares segun su

tipo de craneosinostosis en sindromica y no sindromica.
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Dado que a la revision de los expedientes se encontr6 mas de un diagnéstico por
paciente en cuanto a las alteraciones en los pabellones auriculares, el grafico anterior
representa a los pacientes con alteraciones en pabellones auriculares distribuidos

segun los diagnédsticos encontrados.

Relacion de pacientes con y sin Distribucion de los pacientes con
alteraciones en Térax y abdomen alteraciones en Torax y abdomen
segun su tipo de craneosinostosis

Con
alteraciones
22%

Sindrémicas No

Sin ;
alteraciones 45% sindrémicas

78% 55%

A. B.

En los graficos anteriores encontramos en el A el porcentaje de pacientes referidos con

alteraciones en térax y abdomen ocupando un 22%, de este porcentaje, en el grafico B
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encontramos la distribucion de los pacientes con alteraciones en térax y abdomen de

acuerdo a la craneosinostosis que presentaron.

En la grafica anterior encontramos la distribucion de los pacientes con alteraciones en
térax y abdomen segun los hallazgos reportados en el expediente, tomando en cuenta
gue en algunos de los pacientes contaban con mas de 2 alteraciones consignadas en

el expediente.

Relacion de pacientes con y Distribucion de los pacientes con
sin alteraciones en alteraciones en extremidades

: 2 superiores segun su tipo de
extremidades superiores : .
craneosinostosis

Con
alteraciones
34% ’
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En el grafico A podemos observar el porcentaje de pacientes referidos con alteraciones
en extremidades superiores en el expediente con un total de 34%, de ese mismo
porcentaje observamos en el grafico B la distribucién de los pacientes con alteraciones
en extremidades superiores segun su tipo de craneosinostosis en sindrémica y no

sindrémica.

En el grafico anterior podemos encontrar la distribucion de los pacientes con
alteraciones en extremidades superiores segun los diagnosticos encontrados en el
expediente. Dado que los hallazgos consignados en el expediente fueron numerosos
debemos tener en cuenta que existen incluso mas de un diagnéstico para cada

paciente.
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A.

Relacion de pacientes cony
sin alteraciones en
extremidades inferiores

Con
alteraciones sin

38% alteraciones

62%

B.

Distribucion de los pacientes
con alteraciones en
extremidades inferiores segin
su tipo de craneosinostosis

No
sindrémicas

Sindrémicas
63%

De los graficos anteriores, en el A encontramos representado el porcentaje de

pacientes referidos en el expediente como con alteraciones en extremidades inferiores,

ocupando un 38%, de este porcentaje en el grafico B encontramos la distribucion de los

pacientes con alteraciones en extremidades

craneosinostosis en sindromica y no sindromica.

inferiores segun su tipo de
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Dado que a la revision de los expedientes se encontr6 mas de un diagnéstico por
paciente en cuanto a las alteraciones de extremidades inferiores, el grafico anterior
representa a los pacientes con alteraciones en extremidades inferiores distribuidos

segun los diagnésticos encontrados.

A continuacién presentaremos las gréaficas correspondientes a los procedimientos

auxiliares al diagnoéstico de los pacientes con craneosinostosis.

En la gréfica superior se encuentran la distribucién de las suturas involucradas por
porcentajes de acuerdo al reporte de estudio tomogréfico de cada uno de los

expedientes.
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Reporte de cariotipo de
pacientes con craneosinostosis

Normal
17%

Anormal
4%

No se cuenta
con datos en
expediente
79%

Podemos encontrar representado en la grafica superior el reporte de cariotipo de los
pacientes con craneosinostosis, tomando en cuenta que no todos los pacientes con
este diagndstico son valorados por el servicio de genética, de ahi que el mayor

porcentaje no cuenta con reporte del mismo.

A continuacién presentaremos las graficas de resultados de las complicaciones
documentadas en los pacientes con craneosinostosis a través de las valoraciones por

los servicios pertinentes.

& Pacientes con reporte de retraso Pacientes con reporte de problemas
psicomotor cognitivos

52
a7 80

(4] P
0 - 0
Si No No se cuenta con Si No No se cuenta con
A datos en expediente B datos en expediente

De las gréficas superiores en la grafica A encontramos representados al total de los
pacientes, de los cuales el 47% se consigna en los expedientes como paciente con
retraso en el desarrollo psicomotor. En la grafica B podemos observar el porcentaje de
pacientes con diagndstico de problemas cognitivos. Los dos anteriores rubros en base

a las notas de valoracion de psicologia.
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Pacientes con reporte de crisis
convulsivas por electroencefalograma
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En el grafico superior encontramos la distribucion de los pacientes que se reportaron
con presencia de crisis convulsivas de acuerdo al reporte de electroencefalograma en

el expediente.

Relacion de pacientes con y sin Distribucion de pacientes con
alteraciones oftalmolégicas alteraciones oftamoldgicas segun
su tipo de craneosinostosis

No se cuenta Sin

con registro @0 aparaciones

el expediente 36%

38%
Sindrémica
Con 69%
alteraciones

26%

A. B.

De la valoracion oftalmologica podemos observar en grafico A que el 26% de los
pacientes presentaron alteraciones oftalmoldgicas, de este porcentaje observamos en
el grafico B la distribucién de los pacientes con alteraciones oftalmoldgicas de acuerdo

a la craneosinostosis que presentaron.
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Hallazgos documentados a la valoracion
oftalmologica

Q=N WU
L
N
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En la gréfica superior podemos observar la distribucibn de los pacientes con
alteraciones segun el diagnéstico encontrado a la valoracion oftalmolégica, tomando en
cuenta que algunos de los casos revisados contaban con mas de un diagndstico por

paciente.
Relacién de pacientes con y sin Distribucion de pacientes con
alteraciones audiolégicas alteraciones audioldgicas segin su
tipo de craneosinostosis
Sin
No se cuenta
con registro alteraciones
e No sindrémica
expediente ""‘*“
46% Con Sindrémica 0%
alteraciones 60%
25%
A. B.

De la valoracion audiol6gica podemos observar en las gréaficas superiores que en el A
se presenta al total de los pacientes, con alteraciones, sin alteraciones y los pacientes
en quienes no se encontré registro de valoraciéon por audiologia en el expediente. En el
grafico B se observa a los pacientes con alteraciones dependiendo del tipo de

craneosinostosis que presentaron.
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De los pacientes en quienes se documentd alteracién audiolégica, podemos observar
en la grafica superior la distribucion de acuerdo a los hallazgos consignados en el

expediente.

En cuanto a la valoracién por estomatologia, se debe mencionar que no todos los
pacientes cuentan con valoracion, dado que no ameritaban ser enviados o0 no
acudieron a la misma. En la gréfica superior podemos observar la distribucion por

porcentajes de las alteraciones consignadas mediante las notas de estomatologia.
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Distribucion de pacientes de
acuerdo a la correccion quirtrgica

Sin correccion
quirdrgica
12%

En la grafica superior se muestra por porcentaje a los pacientes quienes fueron
corregidos quirargicamente por diagndéstico de craneosinostosis.

Del procedimiento quirargico se encontré que el 88% de los pacientes fueron sometidos
a una correccion quirargica, algunos de los pacientes requiriendo mas de una cirugia;
la media de intervenciones quirdrgicas por paciente fue de 1. Del procedimiento
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quirdrgico elegido podemos observar en la gréfica superior la distribucién por
porcentaje de acuerdo a los procedimientos mas comunes documentados por la forma

30-Bis en los expedientes consultados.

10. Discusion

Es importante recordar que el crecimiento craneofacial generalmente sigue un patron
craneo-caudal con un crecimiento rapido de la calota durante la infancia seguido por el
crecimiento orbitario y posteriormente de la cara durante la primera década de la vida y
por ultimo el crecimiento mandibular durante la adolescencia. Durante el primer afio de
vida el cerebro triplica su volumen para alcanzar dos tercios de su tamafo final de
adulto. Este continua creciendo rapidamente durante los proximos dos afios y reduce
gradualmente su velocidad de crecimiento alcanzando su tamafio final entre los 6 y los
10 afios de vida. El craneo crece tanto por e crecimiento 6seo como por el crecimiento

del cerebro y siguiendo los patrones dictados por las suturas presentes.?°

En general encontramos que en la literatura internacional existe dependiendo del tipo
de craneosinostosis discreto predomino del afectados del género masculino, sin
embargo en la muestra de expedientes analizados encontramos igual numero de

afectados del género masculino y del género femenino,**?*

ya que como se ha referido
en los parrafos previos, haciendo hincapié en que ninguna de estas alteraciones esta

ligada a alteraciones en el cromosoma X.

La edad promedio de inicio de proceso de estudio de nuestros pacientes fue de 1 afo.
Lo cual se encuentra segun las recomendaciones internacionales justo en el limite de
edad optimo para el manejo quirargico recomendado. El reconocimiento temprano de
esta patologia resulta un reto, en especial si se esta en poco familiarizado con ella, sin
embargo la referencia oportuna a centros de atencion especializada representa una

oportunidad de mejor prondstico para los pacientes a demas de garantizar el manejo

48



por personal medico con las habilidades necesarias para llevar a cabo los
procedimientos. Otro punto importante a mencionar es el importante papel que juegan
los auxiliares de imagen para el diagnéstico y el manejo subsecuente de la
craneosinostosis, en especial con el advenimiento de las reconstrucciones en tercera
dimensién para la planeaciéon del abordaje quirdrgico de cada paciente, siendo una
herramienta valiosa para los neurocirujanos, cirujanos maxilofaciales y cirujanos

plasticos.*®

Considerando que nuestra institucion es un hospital de referencia, en el 50% de los
casos el motivo de consulta inicial fue craneosinostosis, sindrome dismérfico en 20%,
los siguientes con sospecha de sindrome Apert 7%, sindrome Crouzon 5%, asimetria
facial 2% y otras causas de consulta pediatrica en general 16%; por lo que
considerando esto ultimo es prioridad que el pediatra tenga el conocimiento del
crecimiento y desarrollo normal y de las variables que en este puedan presentarse para

referir oportunamente a estos pacientes.

El 95% de nuestros casos no tenian antecedentes heredofamiliares relacionados con la
craneosinostosis ya que los antecedentes referidos tales como diabetes mellitus tipo 2,
hipertension arterial sistémica, cancer, etc., con padecimientos que atafien a herencia
multifactorial, solo 5% de los pacientes contaban con un familiar en primera linea
afectado por craneosinostosis, estos pacientes fueron casos de craneosinostosis

sindrémica correspondientes al sindrome de Crouzon.

Como se observa en la literatura actual, la edad paterna avanzada se ha descrito como
un factor importante en la presencia de craneosinostosis en la poblacion pediatrica 'y en
este trabajo podemos observar el mismo comportamiento estadistico ya que es en el
grupo correspondiente a los 20 y 30 afios donde encontramos la mayor incidencia de
padres de pacientes con craneosinostosis, sin ser despreciable la incidencia en el
grupo de 30 a 40 afios. En ocho de los casos no se encontré consignada la edad del

padre y en 3 casos no se encontraron registros de la edad materna a la concepcién.

En general las indicaciones para la intervencion quirirgica en la craneosinostosis no

sindromica incluyen la presencia de deformidad cosmética y/o impedimento funcional
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como hipertensién endocraneana o atrofia 6ptica.’° La mayoria de los cirujanos elige
retrasar la cirugia por lo menos hasta que el paciente tenga 3 meses de vida y sea
capaz de soportar el estrés fisioldgico de una cirugia particularmente el sangrado.’
Aun asi el tiempo ideal para la correccion quirdrgica aun es debatido y existe evidencia
en la literatura de las ventajas de la tanto de la correccion temprana como de la

correccion tardia definida como la correccion posterior al primer afio de vida.

Respecto de los antecedentes perinatales podemos mencionar que el porcentaje mas
alto lo ocupan problemas ginecolégicos comunes durante el embarazo tales como
infecciones de vias urinarias, cervicovaginitis, pielonefritis, etc. Seguidos por sangrados
del primer o tercer trimestre del embarazo como lo son la amenaza de aborto y de parto
pretérmino. Un registro con un porcentaje importante fue la presentacion pélvica la cual
a la correlacion de datos arroja una relacion con los pacientes posteriormente
diagnosticados con craneosinostosis sindrémicas las cuales generan malformaciones
en el craneo en ocasiones tan severas que no permiten que el por ducto se avoque al
canal de parto como debiera ocurrir de manera normal. Esto nos lleva a una
observacion importante, solo 1 de los 100 casos analizados presenta diagnostico
prenatal de craneosinostosis, lo cual representa una oportunidad de planeacion de la
via del nacimiento que contribuya a evitar las complicaciones perinatales del paciente
con craneosinostosis. Lo anterior es de suma importancia ya que idealmente todas las
mujeres embarazadas deberian tener un control del embarazo que deberia comenzar
aun antes del mismo, iniciando con la ingesta de acido félico minimo 3 meses antes,
para garantizar las condiciones optimas de salud al momento de la concepciéon y
posteriormente tener el seguimiento ginecolégico minimo de acuerdo a la norma oficial

de nuestro pais.

Siendo nuestro instituto un centro de referencia para este tipo de patologias y al contar
con servicios que apoyan al diagnostico como lo es el servicio de genética medica, es
gue se logra el registro de los diagnosticos sindrémicos de acuerdo a la CIE-10,
encontrando en nuestra revision que el mayor porcentaje de la craneosinostosis
sindromica lo ocupa el sindrome de Apert con 11%, seguido por el sindrome Crouzon
con 8%, con 5% sindrome Saethre-Chotzen, con un 2% sindrome Pfeiffer y con 2%
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sindrome Muenke,® y en esta revisién logramos documentar diagnésticos sindrémicos
asociados con craneosinostosis, sin ser esta parte del espectro habitual de
presentacion delos mismos tales como son la asociacion VACTERL, delecién del brazo
corto del cromosoma 9, sindrome Jackson, sindrome Opitz y sindrome Idaho.
Coincidiendo con la estadistica internacional, en nuestra institucion también ocupa el

mayor porcentaje la craneosinostosis no sindrémica.*®

Respecto a la forma del craneo, el 28% de los casos se reporto como escafocefalia,
destacando que la mayoria de los pacientes con esta forma de craneo se reportaron
como craneosinostosis no sindromicas, recordando que las craneosinostosis
sindrémicas son en su mayoria complejas y que abarcan mas de una sutura craneal lo
gue condiciona morfologias del craneo con mayor complejidad tales como el craneo en

trébol, la trigonocefalia, braquicefalia, etc.

En lo que respecta al perimetro cefalico en los resultados de nuestro estudio pudimos
constatar que la mayoria de los pacientes cuyo perimetro cefalico se vio alterado desde
el primer contacto, caen en su mayoria en las percentilas correspondientes a
microcefalia y macrocefalia, sin embargo en los expedientes consultados no se cuenta
con una grafica o seguimiento del perimetro cefalico de los pacientes durante su
estancia en contacto con nuestro instituto, lo que hace dificil el seguimiento y por ende
el establecimiento de un prondstico. La mayoria de los estudios reportados en la
literatura internacional proporcionan medidas antropomeétricas durante un periodo de
tiempo fijo para dar seguimiento a los pacientes post operados de remodelacion
craneal, ofreciendo un panorama mas amplio de pronostico.®** Por lo anterior,
consideramos de suma importancia la sensibilizacién y el reforzamiento para que en
todas y cada una de las consultas a esta institucién se lleve a cabo una adecuada
medicion, registro y percentilado del perimetro cefalico de toda la poblacidén pediatrica

con énfasis en los nifios con diagndstico o antecedente de craneosinostosis corregida.
han asociado con la fusién prematura de las suturas craneanas.**

La valoracion pediatrica debe ser siempre de forma integral y aunque en el presente

trabajo nos referimos basicamente a una malformacion craneana que involucra la base
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del craneo y por lo tanto en muchos de los casos afecta el desarrollo de las estructuras
de la cara, debemos siempre ver al paciente en el conjunto de todos los hallazgos que
se encuentran a la exploracion fisica, tales como proptosis ocular, nariz ganchuda,

paladar alto, prognatismo relativo, por referirnos algunos.

De las alteraciones encontradas en nuestro trabajo es importante destacar de la
muestra de 100 pacientes, emergen varios diagndsticos en un mismo paciente, des
este hecho parten las graficas de hallazgos presentadas en los resultados. En las
alteraciones faciales destacan las alteraciones en la cara, siendo la mas importante el
incremento en la amplitud de la frente o la prominencia del frontal asi como otras
alteraciones menores causadas por el crecimiento compensatorio debido a la afeccion
de una sola sutura, sin embargo vale la pena mencionar la mayoria de los pacientes
con craneosinostosis presentan alteraciones faciales y que aquellos con alteraciones
mas severas tales como la hipoplasia mediofacial, son pacientes con craneosinostosis
sindromicas que con el involucro de varias suturas e incluso la base del craneo,
condicionan alteraciones estéticas mas severas. Respecto de las alteraciones nasales
podemos destacar que predominan las del puente nasal en especial la depresion del
mismo, siendo también una constante en la mayoria del los casos estudiados, el resto
de los diagnésticos obtenidos, resultan de alteraciones menores y algunas muy propias
de los sindromes ya descritos en nuestro marco teérico. La cavidad oral comparte el
mismo comportamiento que las alteraciones faciales y nasales ya que las alteraciones
de mayor severidad se encuentran nuevamente en los pacientes con craneosinostosis
sindrémicas, en especial aquellos con diagnéstico de sindrome de Crouzon o Apert, en
quienes se describe un porcentaje no despreciable de paladar hendido que en el caso
de nuestro trabajo representa la condicion de la cavidad oral mas severa. De los
pabellones auriculares podemos destacar que la mayor incidencia diagnostica la ocupa
la implantacion baja de los mismos y que es una alteracion muy comunmente presente
en los pacientes con craneosinostosis, en especial sindromica y que las alteraciones
tales como atresia-microtia son no exclusivas pero si mucho mas frecuentemente
encontradas en pacientes con craneosinostosis sindromicas. En cuanto a las
alteraciones diagnosticadas en térax y abdomen podemos destacar que la mayoria de

ellas no son propias o exclusivas de alguno de los sindromes descritos y que incluso el
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55% corresponden a craneosinostosis no sindrémicas, por lo que pueden estar
asociadas a otras condiciones clinicas que no abordaremos en esta revision. Respecto
de los hallazgos reportados en el analisis de los miembros superiores e inferiores es de
destacarse que la mayoria de los pacientes con craneosinostosis no sindromicas no
presentan alteraciones en las extremidades y que en nuestro trabajo encontramos una
mayor incidencia del diagnostico de sindactilia y clinodactilia, las cuales son
condiciones altamente asociadas a sindromes como Crouzon o Apert. Un hallazgo a
mencionar es la displasia en el desarrollo de la cadera, la cual se encontr6 como
diagnostico en 7 pacientes de los cuales todos pertenecen al grupo de las
craneosinostosis no sindrémicas. El resto de los diagndsticos obtenidos de las

extremidades corresponden a un grupo de alteraciones menores.

Dentro de nuestro andlisis de la sutura involucrada en cada caso segun el reporte del
estudio tomografico de cada expediente, presentamos que en nuestra muestra
analizada la sutura coronal ocupa el primer lugar de afeccion seguida por la sagital y
posteriormente por sinostosis complejas, es importante recordar que nuestra muestra
involucra Uunicamente a la poblacién del instituto y que esta limitada tanto por tiempo
como por numero de muestras por lo que no quiere decir que nuestra institucion
escape de la estadistica mundial reportada, donde segun las fuentes bibliograficas la
afeccibn mayormente documentada es de la sutura sagital ocupando hasta un 40 a
60%.4%°

Es importante destacar que no todos los pacientes con craneosinostosis son sujetos a
realizacion de cariotipo, este se limita Unicamente a los casos sindromicos o familiares
ya que son los que mayormente pudieran presentar alteraciones en el mismo por lo que

no se debe considerar parte del abordaje habitual de la patologia.

Es importante destacar el porcentaje importante de pacientes con afeccién del
desarrollo psicomotor a demas de problemas cognitivos que en nuestro trabajo
representan el 47% y 33% respectivamente, ya que una hipotesis potencial en varias
publicaciones de la literatura propone que tanto el retraso en el desarrollo psicomotor

como las alteraciones cognitivas en los nifios afectados esta en relacion a las
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alteraciones en la morfologia del cerebro, las cuales persisten incluso después de la
correccion quirdrgica y que pueden ser las causantes de los problemas de atencion,
lenguaje, procesamiento de informacién y habilidades viso-espaciales.’**° Por lo
anterior, es también de vital importancia para el pediatra que se encuentra involucrado
en el manejo del paciente con craneosinostosis, solicitar la evaluacién del desarrollo
psicomotor acorde a la edad del paciente tanto de manera pre quirargica como
postquirdrgica y dar seguimiento del mismo para logar identificar problemas cognitivos
y brindar tratamiento oportuno a los mismos, teniendo siempre como meta limitar el

dafio y evitar las complicaciones derivadas de afecciones neuroldgicas.*®

A la revision de la valoracién oftalmolégica del expediente clinico se encontrd
coincidiendo con la literatura internacional que la gran mayoria de las alteraciones
oftalmoldgicas estan asociadas a las craneosinostosis sindromica dado que por su
condicion misma y el numero de sutura involucradas, representa un mayor riesgo de
hipertension endocraneana; de los hallazgos a la valoracién oftalmoldégica destaca
importantemente la presencia de exoftalmos y las complicaciones derivadas del mismo
como los son las infecciosas por la mala oclusién palpebral secundaria, sin embargo
son de especial atencién los hallazgos sugestivos de hipertension endocraneana como
lo son el edema del nervio Optico, la disminucién de la respuesta ante estimulos
visuales y edema de papila, destacando que en nuestro trabajo, se encontraron en
particular en pacientes con craneosinostosis sindromicas lo que destaca una vez mas

la importancia del diagnostico y manejo oportuno.

En cuanto a la valoracién por audiologia podemos mencionar que es parte importante
de abordaje de los pacientes craneosinostosis ya que de detectar alteraciones
constituye un problema que debe ser tratado adecuadamente, siendo un gran numero
de pacientes con craneosinostosis los que presentan hipoacusia que en su mayoria
suele ser unilateral sin ser despreciable el porcentaje de hipoacusia bilateral. Debemos
recordar que esta condicién también contribuye a las alteraciones en el desarrollo
psicomotor, las alteraciones cognitivas y de manera muy importante en el desarrollo

psicosocial del paciente.
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En cuanto a la valoracion por estomatologia podemos hacer mencién que en los
expedientes consultados Unicamente se encuentran consignadas patologia propias de
los 6rganos dentarios o de los tejidos circundantes, sin embrago es ya bien conocido y
documentado en las descripciones de craneosinostosis que los pacientes pueden
cursar con alteraciones principalmente en la posicién de la mordida a expensas de
micro o retrognatia asi como malposicién dentaria debida a hipoplasia maxilar o a

desproporcion entre el tamafio de la mandibula o maxilar y de las piezas dentarias.*®

Las complicaciones agudas que siguen a la correccion quirdrgica abierta de la
craneosinostosis incluyen sangrado, infeccion, meningitis, trombosis, irregularidades en
la forma del craneo, fallo en la reosificacion, necesidad de reintervencion e incluso la
muerte.?® De manera notable los pacientes que se sometieron a correccién antes de los
6 meses de vida, mostraron una peor apariencia postquirirgica (estética) y mayores
incidencias de reoperacion que los nifios que se sometieron a correccién después de
los 6 meses. Otro punto importante a destacar es que de acuerdo a la bibliografia, se
demuestra que entre menos invasivo es el procedimiento quirdrgico, las complicaciones
peri operatorias y post operatorias fueron menores.* Como se reporta en la mayoria de
las fuentes consultadas, es importante considerar que después de la correccion
quirdrgica el craneo tiende a seguir patrones de crecimiento que siguen a la deformidad
original, por lo que lograr resultados completamente estéticos resulta un reto quirdrgico
aun en la actualidad. Un punto importante a considerar dentro de las complicaciones
del manejo quirdrgico y las alteraciones neuro-cognitivas es la correlacion que
mantienen con multiples mutaciones genéticas que comprenden factores de
transcripcion, receptores de factores de crecimiento y expresion de citosinas que se

han asociado con la fusién prematura de las suturas craneanas.?
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11. Conclusiones

La incidencia de la craneosinostosis es de 3 a 6 casos por cada 10000 nacidos vivos y

el mayor porcentaje lo ocupa la craneosinostosis no sindromica.

La sutura involucrada con mas frecuencia en la craneosinostosis es la sagital, seguida
por la coronal, metopica y por ultimo la lambdoidea. La sinostosis multiple es

mayormente asociada a craneosinostosis sindromicas.

Existen sindromes ya bien descritos en la literatura que en su espectro de presentacion
incluyen a la craneosinostosis como el sindrome de Apert, Crouzon, Pfeiffer, Muenke y
Saethre-Chotzen. Algunos otros sindromes pueden presentar craneosinostosis como
hallazgo diagnostico.

Existe predominio de afeccion del género masculino pero esta varia segun el tipo de

sinostosis presente.

Salvo los casos familiares y sindromicos, la craneosinostosis es de presentacion
multifactorial. Se han descrito factores relacionados tales como la edad paterna
avanzada al momento de la concepcién asi como factores genéticos involucrados en el

cierre prematuro de las suturas craneales.

Las alteraciones corporales adicionales a la craneosinostosis, en general son
alteraciones menores. Las condiciones mas severas estdn asociadas a

craneosinostosis sindromicas y son parte del espectro del sindrome correspondiente.

La valoracion pediatrica integral debe incluir de manera rutinaria la medicién, registro y

percentilado del perimetro cefalico.

El diagnostico y manejo oportuno de la craneosinostosis sindrémica o no sindromica
previene el desarrollo de problemas neuro-cognitivos en el futuro, siendo las mas
frecuentes el retraso en el desarrollo psicomotor, problemas cognitivos, alteraciones del
habla, hipoacusia y alteraciones visuales, repercutiendo en la calidad de vida del
paciente.
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La correccién de la craneosinostosis no sindromica es comun en la practica de la
cirugia craneofacial pediatrica y los estudios actuales se enfocan no solo en las
consecuencias morfologicas o estéticas sino también a las asociadas al deterioro

neuro-cognitivo.

En el futuro sera importante enfocar las investigaciones a la correlacion entre la

craneosinostosis, las alteraciones cognitivas y las mutaciones genéticas involucradas.

12. Limitacion del estudio

Se busco la lista de casos reportados de craneosinostosis en el Hospital Infantil de
México Federico Gomez de acuerdo a la clave CIE-10 Q75.0 en el periodo de enero de
2008 a diciembre de 2013, la cual arrojo un total de 144 expedientes, los cuales fueron
solicitados y revisados habiendo excluido del trabajo 44 expedientes, 5 por haber
cumplido 5 afios de almacenamiento en bodega por lo que no fue posible su consulta,
11 por encontrarse en condiciones poco legibles debidas a dafio fisico de los mismos y
28 dado que en los diagndsticos finales al alta se encontraba craneosinostosis, sin
embargo a la revision detallada de los mismos se encontré que se trataba de pacientes
con microcefalia vera la cual no es una forma de craneosinostosis y no requiere manejo

quirdrgico.
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13. Cronograma de actividades

Actividad

Fecha

Seleccion de tema y busqueda de informacién

Julio-Agosto 2013

Definicién de pregunta de investigacion

Septiembre 2013

Desarrollo de proyecto

Octubre 2013

Identificacion de pacientes

Enero 2014

Captura de datos

Enero 2015

Andlisis estadistico de datos

Febrero 2015

Conclusiones y propuesta

Mayo 2015
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15. Anexos
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