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Sindrome de Crouzon. Nuestra experiencia

Crouzon syndrome. Our experience
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Introduccién

El Sindrome de Crouzon se conoce desde la antigiiedad, Homero, el poeta griego, en su obra clasica
“La lliada” describe un guerrero llamado Tersites “...., el hombre mas feo fue el que vino de Troya....,
su estrecha cabeza...” y esto se conoce como una de las primeras alusiones a las deformidades
craneales tipo craneosinostosis.(1,2)

En 1791 logra un paso de avance al plantear que el crecimiento del craneo ocurre a lo largo de las
suturas del calvario y que el fallo en su crecimiento resulta una enfermedad craneal.(1,3) A pesar de
las investigaciones anteriores, no fue hasta 1851 en que Virchow inicia la verdadera etapa cientifica
con un estudio anatomico completo.(4,3) Pero no es hasta 1912 que se describe por primera vez el
Sindrome de Crouzon en una madre y su hija, las mismas presentaban una malformacion craneofacial
asociada al cierre prematuro de las suturas craneanas.(5, 6, 7)

El Sindrome de Crouzoén o Disostosis Craneofacial es una enfermedad genética monogénica, con un
patrén de herencia autonémico dominante (8) presenta una incidencia de 1 x 25000 nacidos vivos, se
diagnostica en etapas tempranas de la vida, aunque en algunos la historia familiar es negativa y
presumiblemente representan mutaciones espontaneas. Las mutaciones en el gen del receptor 2 del
factor de crecimiento del fibroblasto (FGFR2) que se localiza en el cromosoma 10025-g26 son
responsables del mas del 90% de los casos. Se caracteriza por el cierre prematuro de las suturas
craneanas y por malformaciones craneofaciales como acrocéfalia, nariz en forma de pico, maxilar
hipoplasico, labio superior corto e inferior saliente, hipertelorismo, exoftalmos y estrabismo divergente,
pero se acompafia de la presencia de hipertension endocraneana, atrofia del nervio 6ptico, retraso del
desarrollo psicomotor.(1,3,6,9)

Entre los datos radioldgicos principales vemos en el craneo el vertex alto en la region de la fontanela
anterior, cierre prematuro de una o todas las suturas craneales, con impresiones digitales aumentadas.




Poco desarrollo del seno frontal y deficiente neumatizacion del mastoide. El conducto auditivo externo
se observa inclinado hacia arriba de su tacho, con hipoplasia del borde infraorbitario e hipertelorismo.
En la cara hay hipoplasia del maxilar y el arco cigomatico es corto y distorsionado y la fosa
pterigomaxilar se estrecha con engrosamientos del proceso alveolar del maxilar. El paladar es alto y
muy corto, con un arco dental superior en v 0 malformado.(6,10)

El pronédstico es variable pues depende del tipo, desde un problema exclusivamente estético
(escafocefalia o trigonocefalia) a formas mas o menos graves con posible hipertension craneal,
complicaciones oculares, estrabismos, exoftalmos, ceguera por acodamiento o atrofia del nervio éptico
y retraso mental.(3,8)

El tratamiento es realizado por un equipo multidisciplinario con la participacion de neurocirujanos,
pediatras, genetistas clinicos, oftalmélogos, otorrinos, maxilofacial, cirujano plastico, psicologos vy
fisiatras (1, 2, 11, 12), basados en la edad del paciente, gravedad, retraso mental, tolerancia a
determinados medicamentos, si existe pérdida progresiva de la visién. Teniendo en cuenta que la
clave para el tratamiento es la deteccion precoz de dicha afeccion. Se recomienda realizar
craneotomia y en algunos casos puede requerir otras cirugias durante el periodo de crecimiento
cerebral.(12 ,13)

Presentacién de Caso

Gestante de 19 afios de edad, de procedencia urbana, con antecedentes obstétricos de G1 A0 PO,
portadora de una dismorfia facial, que se corresponde con un Sindrome de Crouzon, motivo por el cual
fue intervenida quirdrgicamente cuando nifia. Ahora acude a nuestra consulta procedente de su CMF,
por un embarazo gemelar, donde ademas de toda la atencion integral correspondiente, se le brinda
asesoramiento genético a la pareja, ofreciéndole y explicandole toda una serie de elementos de esta
enfermedad, caracterizada por ser autosémica dominante, con probabilidad de 50% de riesgo para su
descendencia en cada gestacion, con las caracteristicas y consecuencias, que esto implica.

Desde el punto de vista genético todos los complementarios de tecnologia de avanzada, fueron
normales, excluyendo el U/S de las 26 SEM de gestacién, donde se evidenciaron signos de
dolicocefalia y perfil facial con abombamiento frontal en ambos fetos, explicandoles la probabilidad de
gue los productos de esta concepcidén, sean portadores del Sindrome de Crouzon. A las 39.6
semanas se les realiza una cesarea obteniéndose dos productos, de buen peso. Se valoran en nuestra
consulta y ambas recién nacidas, presentan los signos evidentes de la dismorfia facial y cierre
prematuro de las fontanelas, todo lo cual se corresponde con el diagnostico de Sindrome de Crouzon.

Comentarios

1. Las pacientes estudiadas reunen los criterios clinicos y radiograficos del Sindrome de Crouzon
caracterizado por anomalias en el craneo y de los huesos faciales lo que coincide con lo planteado
por otros autores. (14, 9,15)

2. La familia en estudio cumple con un modelo de herencia autosémico dominante con expresividad
variable y penetrancia completa planteada por los autores (2, 9) obteniéndose en esta familia 2
hijas enfermas a partir de una madre enferma como se interpreta en el arbol genealogico.

3. La variabilidad clinica y genética de esta enfermedad impone a una intervencion multidisciplinaria,
integral y temprana dirigida al propésito y su familia.
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ARBOL GENEALOGICO
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Leyenda:
Varén sano. O Hembra sana.
% Propdsito Hembra enferma.
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