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Resumen

Introduccion: Las malformaciones craneofaciales son algunas de las
patologias presentes en la edad pediatrica. Se pueden distinguir dos grandes
grupos: las producidas por un cierre precoz de las suturas del esqueleto
craneofacial, las craneosinostosis y faciocraneosinostosis; y las que se pueden
considerar neurocrestopatias, como los sindromes de primer y segundo arcos
branquiales y las fisuras orofaciales. Actualemente se tratan con
procedimientos quirdrgicos correctivos, los mas innovadores son las técnicas
endoscopicas y las de distraccion dsea, que permiten corregir efectivamente el
trastorno anatdomico y funcional de las estructuras dafiadas.

Objetivo: describir las principales caracteristicas de los sindromes mas
frecuentes de malformaciones craneofaciales y los tratamientos mas
novedosos.



Método: Se realizd una revisidon bibliografica, donde se utilizaron los diversos
métodos tedricos y se consultaron un total de 33 referencias bibliograficas en
fuentes como Infomed, Scielo, revistas estudiantiles y profesorales nacionales
e internacionales.

Resultados: Las malformaciones craneofaciales se tratan en edades
tempranas y en la mayoria de los casos el tratamiento quirdrgico es efectivo,
lo cual constituye una gran mejoria, tanto funcional como estética de las
estructuras dafiadas en el paciente.

Conclusiones: La Craneosinostosis es la anomalia craneofacial mas frecuente
en recién nacidos vivos. El incremento de la presion intracraneal, asi como los
desérdenes oftalmoldgicos y de conducta justifican una conducta quirdrgica
precoz en casos graves. El Avance Fronto-Orbitario resuelve en la mayoria de
los casos el problema funcional y estético a la vez. La remodelacion debe
efectuarse durante su primer afio de vida.

Palabras clave: Craneosinostosis, Recién nacido, Malformaciones
craneofaciales, Cresta Neural, Cirugia

Introduccion

Las anomalias craneofaciales son algunas de las afecciones presentes en el
recién nacido y la edad pediatrica. Algunas de ellas, como las craneales,
pueden poner en peligro la vida del nifio o dejar secuelas irrecuperables como
el déficit intelectual. Por otro lado, las malformaciones faciales no suelen
suponer un riesgo vital; sin embargo, marcan a los nifios y a sus familias de
por vida. Por esta relevancia dentro del periodo pediatrico y por las
consecuencias que estas anomalias pueden traer para el nifio, se hace
necesario adoptar medidas que en gran escala den solucidn a estos problemas,
que partan de la base de sus caracteristicas principales.

El proyecto del mapeo del genoma humano ha revolucionado el concepto de la
patogenia de 738 enfermedades, que se cree estan determinadas por una
alteracion de al menos un locicromosomal . El conocimiento de los principios
genéticos permitird comprender la produccion de las enfermedades y crear en
el futuro no muy lejano, mecanismos interceptivo-embriogénicos para
diferentes afecciones detectadas en el feto, inclusive realizar una certera
profilaxis de las anomalias derivadas, principalmente del tubo neural. A pesar
de los esfuerzos que realiza hoy la comunidad cientifica internacional, falta un
largo camino para llegar a la meta aforada, en que no tengamos que corregir
las anomalias embriogénicas en la vida extrauterina.

La evolucion histérica del estudio de las malformaciones craneofaciales
congénitas se remonta al 1557, cuando Lycosthene 2 describe la
Acrocefalosindactilia. En el siglo XX comenzd el interés por buscar una
clasificacion que reuniera la mayor parte de estas anomalias y en 1981 se
reune el Comité de Nomenclatura vy Clasificacion de las Anomalias
Craneofaciales (CNCAC) derivada de la Asociacion Americana de Fisura
Labiopalatina y propuso una clasificacién simple que permite tener un resumen
y orden de las causas y manejo de las anomalias craneofaciales mas
frecuentes > dividida en cinco categorias:
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I- Fisuras: Faciales/ ITI- Neoplasias
Encefaloceles/ Disostosis IV-  Craneosinostosis

II- Atrofia/ Hipoplasia V- Inclasificables
Cabe mencionar que, aunque este trabajo toma como base de argumentacién
y descripcidon de las anomalias craneofaciales, la clasificacién propuesta por el
CNCAC anteriormente mencionada, en Cuba se propuso una clasificacion por
manos de una investigacion realizada por el Dr. Dadonim Vila Morales,
Especialista Primer Grado Cirugia Maxilofacial. Clasificacion publicada por
Revista Habanera de Ciencias Médicas, vol. 5, num. 3, julio-septiembre, 2006
Universidad de Ciencias Médicas de La Habana Ciudad de La Habana, Cuba.

En la actualidad, no existe una clasificacién exacta y oficial que resuma las
malformaciones craneofaciales del neurocraneo y viscerocraneo, ni se conoce a
profundad muchos de los aspectos de estas afecciones y sus tratamientos; por
esta razén, esta revisidn persigue dar solucién a este problema cientifico
tomando como objetivo describir las principales caracteristicas de los
sindromes mas frecuentes de malformaciones craneofaciales y los tratamientos
mas novedosos.

Material y métodos

Se realiz6 una revision de la informacién contenida en la literatura en formato
digital y fisico. Para su confeccion se utilizaron los diversos métodos tedricos
como la sintesis, la induccion, el analisis y la deduccién, y fueron consultadas
las bases de datos nacionales Scielo Cuba, Infomed, revistas estudiantiles y
profesorales tanto nacionales como internacionales; asi como el sistema de
indizacion de vocabularios y términos médicos Descriptores en Ciencias de la
Salud (DeCS) y el MeSH (inglés). Para la busqueda y recopilacion de la
informacion se aplicd una estrategia de investigacidon usando las palabras clave
y conectores Craneosinostosis AND Recién nacido AND Malformaciones
craneofaciales AND Cresta Neural AND Cirugia. Para el desarrollo de esta
investigacion se seleccionaron finalmente un total de 33 fuentes bibliograficas
en idioma espafol e inglés, de las cuales mas del 50 % constituyen fuentes
actualizadas de los Uultimos 5 afios y que fueron validadas pertinentemente.

Desarrollo

Embriologia craneofacial

La embriologia del desarrollo craneofacial fue descrita por Sperber °. Las
células de la cresta neural de la zona craneal y vagal van a dar lugar al
ectomesénquima de la regién craneo-cérvico-facial y arcos branquiales, a
partir del cual se diferencian los procesos faciales. Una de las caracteristicas
mas importantes en la formacion de la cara la constituyen los desplazamientos
y multiplicacion celular que dan como resultado la formaciéon de los mamelones
o procesos faciales °. La caracteristica mas tipica del desarrollo de la cabeza y
cuello es la formacion de arcos branquiales o faringeos. Aparecen en la cuarta
y quinta semana del desarrollo intrauterino. En un periodo inicial estan
constituidos por tejido mesenquimatico, separados por surcos denominados
hendiduras faringeas °. Los arcos branquiales no solo contribuyen a la



formacion del cuello, sino que desempefian un papel importante en la
formacién de la cara, principalmente el primer y segundo arcos ”.

La cara se forma entre las semanas cuarta a octava del periodo embrionario
gracias al desarrollo de cinco mamelones o procesos faciales: EI mameldn
cefalico o frontonasal constituye el borde superior del estomodeo o boca
primitiva. Los procesos maxilares se advierten lateralmente al estomodeo y, en
posicion caudal a éste, los procesos mandibulares (ambos procesos derivados
del primer arco branquial). A cada lado de la prominencia frontonasal se
observa un engrosamiento local del ectodermo superficial, las placodas nasales
u olfatorias. Durante la quinta semana las placodas nasales se invaginan para
formar las fositas nasales. En la sexta semana aparecen rebordes de tejido que
rodean a cada fosita formando, en el borde externo, los mamelones nasales
externos y, del lado interno, los mamelones nasales internos. En el curso de
las dos semanas siguientes los procesos maxilares crecen simultdneamente en
direccién medial, comprimiendo los procesos nasales hacia la linea media. En
una etapa ulterior queda cubierta la hendidura que se encuentra entre el
proceso nasal interno y el maxilar, y ambos procesos se fusionan. En
consecuencia, el labio superior es formado por los dos procesos nasales
internos y los dos procesos maxilares. El labio inferior y la mandibula se
forman a partir de los procesos mandibulares, que se fusionan en la linea
media. La nariz se formara a partir de las cinco prominencias faciales: la
prominencia frontonasal da origen al puente de la nariz y la frente; los
mamelones nasales externos forman las aletas y los procesos nasales internos
fusionados dan lugar a la punta de la nariz. Las crestas palatinas derivadas de
los procesos maxilares se fusionan entre si la séptima semana, dando lugar al
paladar secundario. Hacia delante las crestas se fusionan con el paladar
primitivo dejando como linea divisoria entre ambos paladares el agujero
incisivo. El pabellon de la oreja se desarrolla a partir de seis proliferaciones
mesenquimatosas en los extremos dorsales del primer y segundo arcos
branquiales, y rodeando a la primera hendidura faringea. Estas prominencias,
tres a cada lado del conducto auditivo externo, se fusionan y se convierten
poco a poco en la oreja definitiva. Los 0jos comienzan a desarrollarse en forma
de un par de vesiculas Opticas de cada lado del prosencéfalo al final de la
cuarta semana de la vida intrauterina. Las vesiculas Opticas, evaginaciones del
cerebro, toman contacto con el ectodermo superficial y provocan los cambios
necesarios para la formacién del cristalino. La cérnea se forma a partir de
ectodermo superficial y epitelio epidérmico. A través de la fisura coroidea
penetra la arteria hialoidea (futura arteria central de la retina) y las fibras
nerviosas del ojo.

Causas de anomalias craneofaciales

Las malformaciones craneofaciales son las malformaciones congénitas mas
frecuentes en humanos, pero se sabe muy poco acerca de su etiologia. En
algunos casos existe una transmisidon genética mendeliana, si bien la mayoria
son esporadicas. Hay autores que discuten el papel del hipertiroidismo, de
algunas metabolopatias, agentes teratogénicos, etc. pero la realidad es que en
la mayor parte de los casos la causa es desconocida. El punto de partida y la
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manera en que progresan son también mal conocidos. En los sindromes
asociados con el cierre precoz de suturas se ha demostrado la implicacion de
ciertos factores de crecimiento o de sus receptores. La base del craneo y su
crecimiento desempefian un papel muy importante, especialmente en las
craneoestenosis con retraso del crecimiento facial. Ultimamente cada vez son
mas los autores que consideran que muchos de los sindromes con afectacién
craneofacial tienen algo en comun, y es que las malformaciones se producen
por alteraciones de las células de la cresta neural y las consideran como
neurocrestopatias. Durante la Ultima década ha existido un gran avance en la
identificacion de las bases genéticas para la mayoria de los sindromes
craneofaciales. Para aquellos casos o condiciones sin un patron genético
identificable, se han demostrado factores definidos como agentes
“teratogénicos”, condicionantes ambientales que se detallan a continuacion:

e Radiacion.
Grandes dosis se asocian a Microcefalia.

e Infeccion.

Neonatos en antecedente de toxoplasma, rubéola o citomegalovirus tiene una
alta incidencia de fisuras faciales.

e Idiosincrasia materna.

Niveles altos de fenilcetonuria aumenta la incidencia de fisura labiopalatina,
hiperinsulinismo se asocia a malformaciones oculoauriculovertebrales vy
factores como la edad, el peso a otras malformaciones craneofaciales.

e Quimicos.

Deficiencias vitaminicas se asocia a incrementos en la incidencia de fisura
labiopalatinas ®. Drogas como el tabaco materno y la nitrofurantoina se
asocian a craneosinostosis. Alcohol, anticonvulsionantes como la fenitoina y
el acido valproico se asocia a un aumento en la incidencia de fisura
labiopalatina °.

Fisuras Faciales/ Encefaloceles/ Disostosis
IA - Fisura Facial

Corresponden las fisuras faciales a las anomalias craneofaciales mas
frecuentes, siendo la mas comun aquella que se presenta paralela al filtrum vy
puede como no comprometer el paladar, también conocida como fisura labio
palatina.

e Clasificacion Anatdmica:

El amplio espectro de anomalias atribuibles a las fisuras faciales convirtié su
clasificacidon en un problema. En 1976, Tessier !° describié en forma brillante
una clasificaciéon con base anatémica, donde le asigné un numero correlativo a
cada malformacion en base a su ubicacidon en relacion a linea media sagital.
Esta clasificacion fue aceptada en forma internacional y permite una
comunicacién concisa y efectiva entre los diferentes especialistas. Para una
mejor orientacién, la orbita es dividida en dos hemisferios, todo por bajo el
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parpado inferior corresponden a las fisuras faciales y lo que esta sobre el
parpado superior a las fisuras craneales. De acuerdo con la clasificacidon
anatdmica de Tessier, el compromiso de las partes blandas y su relacién con el
componente éseo no siempre coinciden, pudiendo incluso coexistir dos o mas
fisuras.

En resumen, las fisuras faciales las podemos numerar de 0 a 14, siendo las
fisuras labiopalatinas Tiene diferentes grados de expresion y corresponde a la
no fusion de los procesos nasales en su origen el problema de este tipo de
fisuras es la posibilidad de comprometer segun el tipo el desarrollo cerebral,
siendo su espectro muy amplio, que va desde un pequefio defecto o “notch” en
el bermelldn a una fisura media con hipotelorismo con holoproscencefalia.

El tratamiento de las fisuras faciales se enfoca inicialmente en el cierre de las
partes blandas con la exéresis del tejido cicatrizal de la fisura, acompanado de
un cierre meticuloso y anatdomico de los diferentes tejidos involucrados,
generalmente si esta se asocia a una insuficiencia esqueletal, su reparacion se
pospone hasta que el nifio sea mayor. En resumen, cada fisura tiene su
tratamiento especifico, privilegiando siempre los aspectos funcionales
primeros, como por ejemplo la reconstruccién palpebral en una exposicién del
globo ocular, dejando los aspectos cosméticos no menos importantes para
etapas posteriores 1.

IB- Encefalocele

El encefalocele es una enfermedad rara del desarrollo, del grupo de los
defectos en el cierre del tubo neural (tubo longitudinal central del embrién que
origina el encéfalo, médula espinal y otros tejidos del sistema nervioso
central), lo que normalmente se produce durante la cuarta semana de la
gestacion; cuando estos defectos en el cierre del tubo neural afectan al cerebro
dan lugar a anencefalia y encefalocele y si se localizan en columna vertebral
provocan espina bifida. El encefalocele se caracteriza por herniacion o
protrusién de parte del encéfalo y de las meninges a través de un defecto
craneal; si solamente protruyen las meninges se denomina meningocele
craneal, mientras que si protruye el ventriculo se denomina
meningohidroencefalocele.

El contenido tipico de la herniacién es liquido cefalorraquideo y tejido neural
gue se conecta al cerebro a través de un estrecho pediculo; la cubierta del
saco herniario puede variar desde una capa bien formada con piel y cabellos a
una delgada capa meningea; por lo que la lesion puede estar totalmente
cubierta por piel, o alternar con zonas desprovistas de ésta, que dejan el tejido
nervioso al descubierto. Los encefaloceles se localizan en la regidn occipital en
la mayor parte de los casos y en menor proporcion, pueden localizarse en
region parietal frontal y sincipital (sincipucio es la parte anterosuperior de la
cabeza) estos Ultimos se subclasifican por su localizacién en: nasofrontal,
nasoetmoidal y nasoorbital *°.

Las manifestaciones clinicas dependen de la zona del cerebro herniada, siendo
las mas frecuentes alteraciones visuales, microcefalia (cabeza anormalmente
pequefa), retraso mental y crisis convulsivas; los encefaloceles sincipitales

Morfovirtual2020




tienen ademas de las alteraciones visuales, manifestaciones nasales vy
auditivas.

El diagndstico diferencial debe tener en cuenta el higroma quistico, en el que
no existe ningun defecto dseo, el edema de la calota, teratomas (tumores
mixtos complejos, en los que los tejidos multiples se disponen en 6rganos
diferenciados) y otras anomalias congénitas como anencefalia, hendidura
quistica braquial, hemangioma y sarcoma mesenquimatico. En los casos de
encefalocele frontal hay que diferenciarlo del dacriocistocele (quiste del
conducto lagrimal) o de un teratoma nasal .

La determinacion de niveles de alfafetoproteina materna y la realizacién de
ecografia prenatal, permiten el diagndstico intrautero que contribuye a un
manejo mas apropiado del paciente y posibilita el despistaje de otras
malformaciones y la planificacion del tratamiento. La imagen ecografica del
encefalocele consiste en una masa de tejido asociada siempre a un defecto
4seo a través del cual se produce la herniacidn 4.

El tratamiento es quirdrgico y debe ser abordado interdisciplinariamente. La
mayoria de los encefaloceles deben corregirse, incluso los mas grandes ya que
puede eliminarse sin provocar incapacidad funcional importante, siendo
necesaria la correccidon quirurgica urgente cuando la lesién es abierta, es decir
no esta cubierta por piel *°.

La prevencién de los defectos en el tubo neural, se consigue mediante
tratamiento con suplementos orales diarios de &acido félico, suministrados
durante el tiempo que transcurre entre la planificacién del embarazo y la 12
semana de gestacion, por lo que se aconseja comenzar este tratamiento desde
el momento en el que se pretenda un embarazo.

IC- Disostosis

Trastorno que se produce por la osificacién defectuosa, esencialmente de los
cartilagos fetales.

a) Microsomia Hemifacial (MHF)

También conocida como sindrome de primer y segundo arco, de correlacion
directa con la fisura 7 de Tessier. La microsomia hemifacial es un trastorno en
el cual el tejido de un lado de la cara no se desarrolla completamente, lo que
afecta principalmente las regiones: auditiva (del oido), oral (de la boca) y
mandibular (de los maxilares). En algunos casos, es posible que ambos lados
de la cara se vean afectados e incluso puede haber compromiso de ella y del
craneo. La deformidad en la microsomia hemifacial varia en gran medida segun
la gravedad del trastorno, que oscila entre leve y grave, y la region de la cara
comprometida. Las estructuras que suelen verse comprometidas en diferentes
grados son; el oido medio y externo, el maxilar y mandibula, los dientes, las
partes blandas que componen la mejilla y ramos del nervio facial que permiten
las expresiones faciales.

El tratamiento es quirdrgico y multidisciplinario, en funcién de corregir en
forma escalonada aquellas insuficiencias tisulares. En presencia de fisura 7,
ésta debe ser corregida durante los primeros meses de vida y segun el grado
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de insuficiencia esqueletal a nivel mandibular puede iniciarse distraccién dsea
en etapa de denticion mixta o bien esperar el desarrollo completo del macizo
facial, para la utilizacion de injertos éseos, colgajos libres microvascularizados
del tipo compuesto o bien cirugia ortognatica segun corresponda cada caso.

b) Sindrome De Goldenhar

El sindrome de Goldenhar, también denominado sindrome del primer y
segundo arco branquial o espectro éculo-auriculo-vertebral, es un complejo de
anomalias craneofaciales y vertebrales. Fue descrito originalmente por Von
Arlt, pero no fue considerado hasta 1952, cuando Goldenhar reportd tres
nuevos casos de este complejo que se ha referido posteriormente con su
nombre.’® En 1990, Gorlin et al !” extendieron las especificaciones a un
complejo de hechos que incluia un sindrome facioauriculoventricular, microtia,
disostosis otomandibular Estos hallazgos pueden encontrarse en solitario o
habitualmente asociados a microtia, hipoplasia mandibular, o malformaciones
vertebrales congénitas. La incidencia es limitada y actualmente se debe
considerar como una malformacion bilateral, lo que la diferenciaria de la
Microsomia Hemifacial.

c) Sindrome De Treacher Collins

Es una anomalia simétrica y bilateral autosémica dominante que se
correlaciona con las fisuras faciales n® 6-7-8 de Tessier. Genéticamente
corresponderia a una mutacién en el cromosoma 5 con su locus 5q31.33g33.3.
Su etiologia es desconocida. Las caracteristicas del sindrome son: hendiduras
palpebrales antimongolianas y colobomas del parpado inferior, hipoplasia
malar, malformacién del pabellon auricular y a veces del oido medio e interno,
macrostomia, anomalias en la insercién de la linea pilosa, ausencia de
pestanas en el tercio medial del parpado inferior. El manejo de la via aérea en
periodo neonatal es un desafio mayor dado la marcada retrusion facial. Su
tratamiento es quirurgico funcional y multidisciplinario.

II. Atrofia / Hipoplasia

Atrofia: Pérdida de la forma celular en un tejido lo que provoca que la
articulacion tenga poco movimiento debido a la pérdida de masa muscular.

Hipoplasia: Trastornos que se producen por el desarrollo incompleto o detenido
de un dérgano o tejido dado por un numero de células inadecuado o por debajo
de lo normal

a) Sindrome Parry Romberg

Atrofia hemifacial, entidad pocas veces vista en la practica clinica, es una
enfermedad progresiva que suele comenzar en la adolescencia o en la primera
juventud. Comienza en la zona paramedial de la cara (situada a 2 6 3 través
de dedo lateralmente a la linea media) con atrofia del tejido subcutaneo graso.
Puede aparecer en la literatura con otros términos como: Enfermedad de
Romberg, Sindrome de Parry-Romberg y Trofoneurosis Facial.

En las manifestaciones clinicas de la enfermedad pueden observarse con
frecuencia la caida de las pestanas y una calvicie anterior; también puede
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haber atrofia ipsolateral de la lengua. Algunos pacientes pueden presentar
epilepsia que afecta sobre todo el lado contrario y son frecuentes los procesos
inflamatorios que afectan el ojo. La piel puede presentar un color castafio claro
que en casos mas severos puede ser castafio oscuro; se cree que esto se debe
al espesamiento de la epidermis y la atrofia de las estructuras anexas. Los
musculos faciales disminuyen de tamafo, pero conservan su funcién, los
huesos y cartilagos faciales estan poco desarrollados dependiendo de la edad
en que aparecio la enfermedad. Ya que los huesos de la cara no alcanzan el
90% de su tamano adulto hasta que el individuo no tiene 12 o 13 anos, de
comenzar la enfermedad en la primera infancia, provocara las lesiones dseas
mas importantes.

Su tratamiento dependera de la severidad de las manifestaciones clinicas,
siendo de primera linea el reemplazo de aquellas estructuras atrofiadas por
elementos de camuflaje tipo relleno graso con el objetivo de recobrar volumen
que puede ir desde una lipoinyeccién, injerto dermograso hasta un colgajo
libre microvascularizado.

III. Neoplasias / Hiperplasias

Existen tumores considerados dentro de las anomalias craneofaciales pero que
no constituyen malformaciones sino que pertenecen a otro grupo de patologias
neonatales derivadas de las malformaciones congénitas, y aunque ambas
entidades estan vinculadas no se siguen los mismos criterios de inclusién en la
comunidad cientifica para clasificarlas y por tanto este acapite no conrresponde
al objetivo de esta revisidn. Los tumores relacionados con el desarrollo
craneofacial defectuoso son:

a)Displasia Fibrosa Osea
b) Neurofibromatosis

IV. Craneosinostosis

La craneosinostosis (CS) es una entidad que se caracteriza por el cierre precoz
de una o mas suturas craneales '8, lo que produce un crecimiento y desarrollo
anormal del cradneo. Este concepto agrupa varios tipos segun las suturas
afectadas y las malformaciones asociadas '°. En diferentes series revisadas se
calcula que de cada 10.000 RN vivos se encuentran entre 2 a 4 casos de CS,
con una incidencia de 0.04% 2°. En nuestro pais no existe un estudio
epidemioldgico al respecto 2! pero si conocemos que el nimero de RN vivos a
fines de la década de los noventa fue aproximadamente 250.000, cabria
esperar entonces una incidencia de entre 50 y 80 casos promedio por afio 2% %,

Para comprender los resultados del cierre prematuro de una sutura es esencial
referirse a la denominada “Ley de Wirchow” ?* segln la cual, al soldarse
precozmente una sutura craneal, se altera el crecimiento Oseo. Este
crecimiento, que normalmente tiene lugar en sentido perpendicular a dicha
sutura, pasa a realizarse en forma compensatoria en otros sentidos
ocasionando una alteracion en el volumen o en la morfologia del craneo vy la
cara. Puede desarrollar hipertension endocraneana y presentar alteraciones
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clinicas y de funcién cerebral (vémitos, cefaleas, déficit neuroldgicos tales
como retraso mental, ceguera, etc.).

Multiples mecanismos han sido propuestos para explicar el cierre prematuro de
las suturas craneales:

1. Intraltero: En 1907 Thomas 2° formula la hipdtesis de una presidn externa
que produce el cierre patoldgico de alguna sutura durante la etapa fetal.
Para esto se requeria de la presencia de oligohidroamnios en un utero
gravidico.

2. Defecto Primario de la Base: En 1959 Moss 2° plantea que el defecto
primario es debido a cambios en la base del craneo. El enfatiza que la
duramadre esta intimamente adherida a la base craneal en cinco puntos
fundamentales: apofisis crista gallis, alas menores del esfenoides y crestas
petrosas, donde hay tractos fibrosos durales que se dirigen a la boveda en la
misma direccién que las suturas craneales. Estos tractos transmitirian las
fuerzas mecanicas reciprocas entre la base y la béveda dirigiendo las lineas
de crecimiento encefdlico en direcciones especificas. Sin tales tractos el
neurocraneo tendria una forma completamente esférica.

3. Alteracién primaria del Mesénquima: Planteada inicialmente por Park y
Powers 7, propone que la causa primaria es un crecimiento defectuoso del
mesénquima en el cual se forma el hueso. Los huesos formados en este
tejido son mas pequefios que los normales y hacen contacto uno con el otro
muy pronto. Como se conoce, los margenes de los huesos del craneo se
mantienen separados por el crecimiento intersticial de tejido
mesenquimatoso. Al existir un defecto en el plasma germinal, la capacidad
de crecimiento normal del mesénquima estda disminuida o abolida, sin
desarrollarse el exudado que tiene la capacidad de resistir la osificacion.
Esto explica la sinostosis prematura, ya que tan pronto los huesos toman
contacto se fusionan. Las lagunas de mesénquima han sido demostradas
experimentalmente 8.

4. Hereditaria: Factores hereditarios han sido citados por muchos
investigadores !°. Estos sugieren alteraciones en los genes que se van
transmitiendo. En algunos tipos como el Sindrome de Crouzon (CS) y el de
Apert estos factores han sido determinados por mutaciones del cromosoma
10, locus FGFR2 2,

La clasificacién mas utilizada por ser considerada util y practica corresponde a
la de los autores David y Poswillo ** que las divide en dos grandes grupos:

A.-No Sindromaticas O Simples B.-Sindromaticas O Complejas

1. -Escafocefalia 1. -Crouzon
2. -Trigonocefalia 2. -Apert

3. -Plagiocefalia 3. -Carpenter
4. -Oxicefalia 4. -Chotzen
5. -Braquicefalia 5. -Pfeiffer

6. -Otros Sindrome

La CS se caracteriza por un craneo morfolégicamente anormal. En las fases
iniciales del proceso el desarrollo cerebral no se altera ya que el craneo puede
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crecer todavia en los diametros no perpendiculares a la sutura afectada, seglin
la “Ley de Wirchow” #,

Mas adelante, cuando la consolidacion es completa, el crecimiento encefalico
puede llegar a originar hipertension endocraneana. Sin embargo, es evidente
por la alta frecuencia de presentacion de las CS de bajo riesgo en nuestro
medio, que los cuadros hipertensivos son muy pocos. La dismorfia craneal es
de aparicion precoz, precediendo en algun tiempo a las manifestaciones
neuroldégicas que se pueden originar. Esta deformidad esta directamente
relacionada con la sutura afectada y, segun la conformacion que adopte,
recibira diferentes denominaciones que veremos a continuacioén:

1. Escafocefalia:

Cierre precoz y exclusivo de la sutura sagital que separa a los huesos
parietales, lleva al crecimiento del craneo paralelo a la sutura cerrada y a la
imposibilidad de crecimiento transversal. El resultado es una cabeza
alargada en sentido anteroposterior que recuerda a un barco volcado
(escafo: término griego que significa barco). De buen prondstico ya que no
produce hipertension intracraneana y es, por tanto, un problema
esencialmente estético. Corresponde por si sola practicamente al 50% de las
formas de CS.

N

Braquicefalia:

Cierre precoz y bilateral del complejo suturario coronal, constituido a su vez
por dos componentes; el primero fronto-temporal cuyo compromiso
originard un craneo corto y ancho, el segundo etmoido- esfenoidal del cual
resulta al comprometerse la hipoplasia del tercio medio facial. Si el cierre
prematuro se limita a sélo una sutura coronal el resultado es la Plagiocefalia.
Cuando el compromiso es bilateral y de ambos componentes ocasiona
exoftalmo, hipertelorismo y retrusion del tercio medio facial. En el segundo,
la deformidad es asimétrica con aplanamiento del lado afectado e hipoplasia
de la Orbita correspondiente, mas en algunos casos dismorfia facial
evidente.

3. Trigonocefalia: (craneo en cuiia)
Resulta del cierre prematuro de la sutura frontal o metdpica. La frente es
estrecha y prominente en su linea media con una forma triangular y se
aprecia hipotelorismo. Su interés se fundamenta en el aspecto estético y su
asociacion a malformaciones neuroldgicas intracraneales.

P

Oxicefalia:

Cierre precoz de todas las suturas del craneo. CS de diagndstico tardio, que
segun muchos autores no existiria con clinica florida antes de los 3 afios de
vida. Tiene dos formas de presentacion, la clasica o asimétrica caracteristica
del continente africano y la forma simétrica de crecimiento “armédnico” que
predomina en nuestro medio entre los 2 y 3 afios. Los antecedentes son de
un cierre prematuro de fontanelas, en los cuales existe un craneo
armonicamente pequefio y cuyo diagndstico diferencial se plantea con la
microcefalia resolviéndose el problema al constatar impresiones digitiformes
en Iazs23 radiografias de craneo y fundamentalmente conflicto de espacio en la
TAC °.
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5. Mixtas O Complejas:

Resultan del cierre precoz de dos o mas suturas y su combinacion. La
Turricefalia que se produce por el cierre completo de la sutura coronal con
un crecimiento del craneo hacia arriba recordando la forma final de una
torre. La Acrocefalia cuyo crecimiento es esférico. Ambas originan con
frecuencia no despreciable hipertension endocraneana y sus consecuencias
como lo son: retraso mental y trastornos visuales producto del exorbitismo y
por compresion del nervio dptico.

Ademas de estas variedades que constituyen CS primarias simples existen
las complejas, asi denominadas por acompanarse de otras alteraciones. De
estas se han descrito mas de 67 sindromes genéticos de los cuales
citaremos los mas frecuentes:

e Enfermedad de Crouzon: También conocida como sinostosis craneofacial.
Comunmente es hereditaria en forma dominante, aunque algunos casos se
producen en forma esporadica, sin historia familiar. Cursa con braquicefalia,
nariz en gancho, hipoplasia maxilar, labio superior corto e inferior saliente,
hipertelorismo, exoftalmos y estrabismo divergente %°.

e Sindrome de Apert: Llamado acrocefalosindactilia. Se presenta con
braquicefalia asociada a sindactilia de los pies y las manos, atresia de
coanas, megalocérnea, estrabismo, hipoplasia orbitaria y otras
malformaciones. Se piensa que puede tener un caracter de transmisién
autosdmica dominante %°.

La hipertension endocraneana provocaria anosmia, ceguera, sordera vy
oftalmoplejias 3°. Los casos descompensados por el aumento de la presién
intracraneal pueden presentarse clinicamente con cefaleas, retraso mental,
exoftalmos, crisis epilépticas, vomitos, irritabilidad o lesion de un nervio
craneal acompafado de defecto motor.

También se han descrito multiples defectos asociados, entre lo que tenemos:

e Alteraciones craneofaciales o encefdlicas: Hipoplasia del maxilar,
prognatismo, platisbasia, atresia de coanas, paladar hendido, malformacion
de Arnold-Chiari, dismorfia de pabelldn auricular, hipoplasia del cuerpo
calloso, hidrocefalia, holoprosencefalia >.

e Alteraciones de las extremidades: Sindactilia, polidactilia, braquidactilia,
aplasia del radio, pulgar en delta *.

e Otras alteraciones: Porfinurias, criptorquideas, obesidad, cardiopatias
congénitas, hipogonadismo, espina bifida >>.

Un craneo deformado al nacer no debe interpretarse como una CS. Existe un
sin nuUmero de malformaciones asociadas como la posicion fetal in Utero,
utilizacién de forceps durante el expulsivo, la postura de descanso que el
menor desarrolle durante la lactancia. La palpacién puede no revelar anomalias
al nivel de las suturas o bien palpar fontanelas abiertas, sin embargo, es la Rx
la que finalmente nos determinara la presencia o no de las suturas craneales y
las disposiciones caracteristicas de cada sindrome. Las malformaciones
posicionales desaparecen espontaneamente.
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Aparte de la Oxicefalia, por ser una CS simétrica, todas las otras CS son
pesquisables al momento de nacer. El primer sintoma es la forma del craneo. A
la palpacién se siente muchas veces un puente que une una o mas suturas. La
medicion del didmetro de la béveda craneal, el examen neurooftalmoldgico y la
Tomografia también son fundamentales en el acercamiento al paciente con CS.

El Avance Fronto-Orbitario (AVFO) con remodelacién frontal es el tratamiento
de eleccion de la mayoria de las CS. En la actualidad y durante los ultimos dos
afnos en el Hospital Pediatrico Universitario “Juan Manuel Marquez” basado en
cirugias minimamente invasivas se ha desarrollado la remodelacion en base a
la distraccién désea utilizando alambres, los cuales basados en su fuerza tensil
logran la remodelacién y expansidn necesaria sin grandes movilizaciones
oseas, lo que acorta la evolucidon post operatoria disminuyendo los riesgos y las
necesidades de transfusién sanguinea. Dado que es una experiencia preliminar
nos avocaremos al sistema tradicional.

El AVFO considera dos aspectos fundamentales como son:

1. Restaurar la anatomia normal de la frente y la boveda craneana.
2. Permitir la expansién del cerebro y aprovechar la fuerza con que se produce.

La frente es dividida en dos partes:

(1) La barra fronto-orbitaria
(2) La porcién vertical del frontal que asciende formando una curva suave
hacia ambos parietales.

Estas dos partes son tratadas en forma separada. La barra frontoorbitaria se
remodela y se fija avanzandola en posicion ventajosa, para luego ajustar sobre
ésta en forma concordante la porcidn superior. EI método de fijaciéon y de
estabilizacion de las plaquetas dependerd de la realidad de cada servicio
(alambres, placas-tornillos, vicryl, seda etc.).

En casos de CS sindromaticas, en la actualidad lo que estamos utilizando es la
distraccién centrofrontocraneofacial, para lo cual utilizamos una osteotomia en
monoblock, con lo cual logramos avanzar en forma progresiva y pausada el
macizo facial completo en un solo tiempo apoyado en los distractores
disefiados por Arnaud.

La velocidad de crecimiento cerebral de los lactantes es extremadamente
rapida, llegando a doblar su tamano en los primeros seis meses. Esto nos
permite que, al reparar el defecto de la CS, se mantengan los nuevos vectores
de crecimiento otorgados por la remodelacidn, utilizando el empuje del cerebro
al ir creciendo.
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Conclusiones:

Dentro de las malformaciones craneofaciales mas frecuentes en recién nacidos
vivos la Craneosinostosis es la mas comun en el mundo y por tanto es la que
mas afecta el desarrollo normal de las estructuras neurales y no neurales en el
bebé. El incremento de la presiéon intracraneal en forma paulatina porvocado
por la desigualdad espacial que produce el cierre anticipado o las deformidades
de las estructuras déseas del craneo, asi como los desérdenes oftalmoldgicos,
auditivos y respiratorios justifican una conducta quirdrgica precoz en el
tratamiento correctivo de estas anomalias. Actualmente el Avance Fronto-
Orbitario resuelve en la mayoria de los casos el problema funcional y estético a
la vez, consiste en una remodelacion ésea que debe efectuarse durante el
primer afo de vida. A pesar de los esfuerzos que realiza hoy la comunidad
cientifica internacional, aun es necesario indagar mas sobre la base del origen
genético de estas anomalias para llegar a la meta afiorada, en que no
tengamos que corregir las anomalias embriogénicas en la vida extrauterina,
cuando muchas veces la complejidad de la deformidad constituya un reto.
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