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Deformidad craneana

Su importancia en la pediatria general

Dres. Santiago Portillo,* Omar Konsol* y Pedro Pico™

INTRODUCCION

El pediatra necesita poder diferenciar
las craneosinostosis verdaderas que requie-
ren tratamiento quirdrgico de aquellas de-
formidades posicionales, como por ejem-
plo, la deformidad occipital observada en
recién nacidos, con mayor prevalencia a
partir de 1992, cuando por indicacién de la
Academia Americana de Pediatria, se re-
comendo a los padres que los nifios debe-
rian dormir en posicién supina, a fin de
disminuir la incidencia del sindrome de
muerte suibita infantil.'* Esta deformidad
requiere poco manejo, pero implica la ne-
cesidad de calmar la preocupacién de los
padres.® Asimismo, deberd saber diferen-
ciar las verdaderas sinostosis congénitas
de aquellas adquiridas, como la que pre-
sentan los pacientes que poseen sistemas
de derivacién para la hidrocefalia. Para
lograr esto, es necesario saber cudles son
los estudios diagndsticos (radiografias de
crdneo y tomografia computada), el mo-
mento y la indicacién precisa de cada uno,
asi como el conocimiento de las suturas
craneanas normales (véase Figuras 1a y b).

La fusién prematura de una o varias
suturas del crdaneo, produce patrones bien

reconocidos de deformidad, tanto craneana
como facial (véase Figura 2), en la cual, ade-
mds de la deformidad del nifio, algunas
veces surgen complicaciones funcionales
graves relacionadas con la respiracion, la
alimentacion y la visién.*

Si bien, estudios realizados por Gault y
col., han mostrado que el volumen total de
la cavidad craneana se encuentra dentro de
limites normales en los pacientes con esta
patologia, en las formas sindrémicas o con
compromiso multiple de suturas puede
observarse un sindrome de hipertensién
endocraneana.’

La craneosinostosis tiene implicancias
variables en cuanto a la lesién neurolégica
secundaria a la deformidad. Estudios ac-
tuales han permitido demostrar la presen-
cia de alteraciones en la corteza cerebral
subyacente a la sutura fusionada mediante
resonancia magnética por imagenes. Sin
embargo, existen discrepancias sobre siesto
es la consecuencia de la fusién prematura
de la sutura o, simplemente, la causa de la
fusién. Algunos autores realizaron pruebas
psicoldgicas a fin de conocer cémo era el
desarrollo de los pacientes afectados por
una craneoestenosis simple y encontraron

FiGura 1. Reconstruccion tridimensional de una tomografia computada que muestra un crdaneo
normal y sus diferentes suturas y fontanela anterior permeable. Crdneo 1a: frente, Crdneo 1b: vista

posterolateral izquierda

FiGura 1a

Ficura 1b
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que el porcentaje de pacientes con un indice de
desarrollo psicomotor por debajo del normal
era més elevado en pacientes con craneoeste-
nosis que en la poblacién normal.®

INCIDENCIA

Se trata de un defecto congénito relativa-
mente comtin al nacimiento con unaincidencia
estimada de 1/2.100-1/2.500 nifios.”

RESENA HISTORICA

A través delahistoria, distintos conceptos o
modas han dirigido los conceptos de la belleza
del cuerpo humano y de lamisma forma que el
ser humano siente fascinacién por su cuerpo,
también siente angustia por lo que considera
malformacién corporal, mucho mds i ésta con-
lleva discapacidad.

Distintas civilizaciones han trabajado para
perfeccionar y decorar sus cuerpos. Enalgunos
casos se incluyé la utilizacién de pinturas cor-
porales, con cardcter temporal, y cuando estos
cambios ya no satisfacfan esta necesidad de
belleza se recurrié a cambios corporales defini-
tivos como la circuncision, clitoridectomias, la
colocacién de aros en orejas y cuello o cambiar
la forma de los dientes, pero quizds ninguna
tuvo tanto despliegue y duracién como la de-
formacién intencional del craneo.®

La deformacién craneana artificial es cono-
cida como el producto de una distorsién dind-
mica delos vectores normales del neurocraneo
infantil en crecimiento, a través delaaplicacién
de fuerzas externas.

La deformacién craneana artificial puede

FIGURA 2. Craneosinostosis por cierre de sutura
coronal izquierda

ser voluntaria o involuntaria. La primera se
logra a través de la aplicacién de vendas, mol-
des. La segunda es la que ocurre, por ejemplo,
por el dectbito de un bebé en la cama.?

En Egipto, hallazgos arqueolégicos del rey
Akhenaton (Dinastia 18), muestran que proba-
blemente padeci6 de hidrocefalia, ya que su
créneo habia adoptado una forma muy parti-
cular, quellevé amuchos egipcios de esa época
adeformar el crdneo de sushijos, hastaadoptar
una forma parecida a la de su rey.

Conrespecto a laimplicancia de esta enfer-
medad congénita y la necesidad de tratamien-
to quirtrgico, Carrea y col.,” en 1958, al hablar
sobre la patogenia de la sinostosis prematura
de las suturas craneanas, mencioné que: “El
cierre prematuro de una o varias suturas, a
pesar del crecimiento compensador del craneo
a expensas de las suturas normales, da lugar a
la compresion del encéfalo (craneosinostosis),
lo que causa los sintomas, sobre todo durante
los primeros tres afios de vida y, muy especial-
mente, enlos primeros meses, periodo durante
el cual tiene el maximo crecimiento el encéfa-
lo”. Més adelante los mismos autores dicen:
“En contraste con la casuistica mds antigua, los
resultados del tratamiento quirtrgico parecen
alentadores, a juzgar por la literatura més re-
ciente. La persistencia de un retraso psicomo-
triz, en algunos casos se suele atribuir al trata-
miento tardio...”. Evidentemente, tanto el inte-
rés de estos autores como de otros eraremarcar
la necesidad de diagnéstico temprano y trata-
miento quirtrgico.”!

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL
Craneoestenosis verdadera

Esundesorden enel cual unaomdssuturas
que se encuentran en la calota craneana se
unen prematuramente, causando una forma
anormal y caracteristica del crdneo. La unién
de dos huesos separados por suturas es un
proceso normal en el organismo, en el cual el
espacio de la sutura es obliterado por hueso."!

Fisiopatogenia

Embriolégicamente, los huesos de la calota
craneanay sussuturas (articulaciones fibrosas)
son de origen mesodérmico.

Inicialmente, el tubo neural se encuentra
rodeado porunacapademesodermo, denomi-
nada meninge primitiva; posteriormente ésta
se dividird en dos capas: una interna, la
endomeninge, que dard origen alaaracnoides,
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y una mds externa, la ectomeninge, que final-
mente se convertird en la duramadre y los
huesos de la calota craneana.”

Otro concepto muy importante que debe-
mos tener en cuenta para entender el significa-
do de craneosinostosis y disostosis craneofa-
cial, esqueembrioldgicamenteel crdneo puede
dividirseenunesqueletofacial o viscerocrdneo
y la caja craneana o neurocrdneo. A su vez, el
neurocraneo se divide en el condrocrdneo que
da origen a la base del crdneo y el neurocrdneo
membranoso que da origen a la calota."

Se han propuesto distintas hipétesis para
explicar la produccién de la craneosinostosis.
Una de éstas postula que la anormalidad pri-
maria ocurre en la base del crdneo y que la
fusién prematura es, por ende, una situaciéon
secundaria; otrosinvestigadores opinanlo con-
trario, o sea, quela alteracién enlabase cranea-
na serfa secundaria. Sin embargo, los que apo-
yan la primera hipétesis opinan que las altera-
ciones en la base craneana, fundamentalmen-
te, en los sitios donde la duramadre se refleja,
producirfan alteraciones en las fuerzas y ten-
siones en el resto dela duramadre y que anivel
de las suturas esto llevaria a la formacién de
hueso y fusién ésea.

Un hecho es cierto, en el feto y el recién
nacido la duramadre se encuentra firmemente
adheridaalabase craneanay alassuturas, para
permitir que fuerzas extrinsecas, como el pasa-
je del recién nacido a través del canal de parto,
serealicesinla producciéon de despegamientos
que lleven a la produccién de colecciones
hematicas extradurales.

Burke y col,'" realizaron un interesante
trabajo para explicar la causa de esta fusién
prematura y en un modelo experimental en
conejos demostraron la existencia de osteo-
blastos en los bordes de las suturas, periostio,
endostio e incluso en la superficie dural, co-
existiendo con osteoclastos. Lahomeostasia de
estos dos grupos celulares es necesaria para la
formaciény remodelacién constante dela calota
en crecimiento.

Burke demostr6 la presencia de microespi-
culas dseas que constituyen puentes (microsi-
nostosis) en las suturas craneanas. Estos puen-
tes son temporarios y es necesario que sea asi
para permitir el desarrollo cerebral. Es enton-
ces la fuerza mecanica generada por el cerebro
en crecimiento, lo que rompe las microespicu-
las y permite que las suturas permanezcan
permeables; cuando esta fuerza es menor o se

encuentra ausente, las microespiculas no se
romperian, se produciriala aposicién de hueso
y se progresaria hacia el cierre definitivo de la
sutura.

Un hecho basta para respaldar los resulta-
dos de Burke: en el recién nacido con hidro-
cefalia la fuerza ejercida desde el interior
craneano es tal, que separa definitivamente los
huesos de la calota impidiendo su fusién
(diastasis de suturas). Una vez tratadalahidro-
cefalia, por un juego de presiones en el cual se
encuentran implicadas la presién del sistema
valvular y la presién hidrostética, la presién
negativa domina el panorama y no existe una
fuerza capaz de mantener separados los hue-
sos de la calota, produciéndose en primera
instancia el cabalgamiento de los huesos del
craneo, inicialmente més grandes de lonormal
y luego una sinostosis precoz de todas las
suturas.

Finalmente, debemos tener en cuenta que
las mediciones realizadas indican un 50% de
incremento en el peso del cerebro a los dos
meses de edad, 100% a los seis meses y 200% a
los 10 meses, con un crecimiento casi completo
del cerebro cerca de los 2 afios; esto habla de la
rapidez con la que deberemos actuar en el caso
de una craneosinostosis.

Craneosinostosis secundarias

Una pequefia porcién de las craneoesteno-
sis es producida por enfermedades sistémicas
o relacionadas con el sistema nervioso central,
como por ejemplo de causa hematoldgica:
policitemia vera, talasemia; enfermedades
metabdlicas como desnutricién-raquitismo,
hipertiroidismo. Otras, en cambio sonla conse-
cuencia de anomalias que ocurren a nivel del
cerebro, como por ejemplo, el cierre de las
suturas secundariamente al tratamiento de la
hidrocefalia, malformaciones cerebrales com-
plejascomolalisencefalia, obien, lamicrocefalia
secundaria a un episodio hipoxicoisquémico
grave del recién nacido.

Secundarias a malformaciones
cerebrales complejas

Patologias como holoprosencefalia, lisen-
cefalia o esquizoencefalia, en las cuales hay
graves trastornos en la migracién cerebral, re-
sultan en una falta de desarrollo del cerebro, y
por ende del impulso que éste puede dar para
la expansién y crecimiento de la calota, con el
consiguiente cierre prematuro de todas las
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suturas. En este caso, la sintomatologia produ-
cida se relaciona con la malformacién cerebral
y no con el cierre precoz de las suturas.

Craneosinostosis secundaria a la
colocacion de derivaciones para
el tratamiento de la hidrocefalia

Como se mencioné en el parrafo anterior, al
eliminar la fuerza que ejerce el cerebro en
desarrollo, los huesos de la calota tienden a
fusionarse prematuramente y es posible en-
contrar que en algunos de estos pacientes, que
inicialmente tienen perimetros cefdlicos por
encima de lo normal, el crecimiento cefélico
parece detenerse después de cierto tiempoy la
curva de crecimiento cefdlico se orienta a
percentilos cada vez mads bajos.

Habitualmente, estos pacientes no requie-
ren tratamiento quirtirgico de esta craneosi-
nostosis. Sin embargo, con el tiempo, un pe-
queiio grupo desarrolla sintomas similares a
los de disfuncién valvular (cefaleas, vomitos,
somnolencia) en forma de episodios esporddi-
cos pero que con el paso del tiempo tienden a
incrementar su frecuencia. Generalmente los
estudios deimdgenes (TC de cerebroy RMI)no
demuestran aumento del tamafio ventricular.
Distintas hipétesis se han planteado para ex-
plicar el origen de esta sintomatologia. La mds
aceptada serfa la que habla de episodios de
obstrucciénintermitente del catéter ventricular
en ventriculos que, por gliosis periventricular,
han perdido su distensibilidad, y que por otro
lado, al tener un continente (caja craneana) mds
pequefio que lo normal produce este tipo de
sintomas. Es por esto, que el tratamiento que
parece mas efectivo, en nuestra experiencia, es
la craniectomfa descompresiva bifrontotem-
poral, que permite el aumento del tamafio
craneano.

Tumores intracraneanos (s6lidos o liquidos)

Algunos tumores cerebrales de larga evo-
lucién, sino son diagnosticados a tiempo, pue-
den producir deformidades del craneo. Lo
mismo ocurre conalgunos quistes aracnoideos,
principalmente, en ubicacién fronto-temporo-
parietal, que deformanla fosamediay el hueso
temporal.

Patologia 6sea de la calota
(displasia 6sea-fibrosa)

Lichstenstein y Jaffe describieron esta
anomalia en 1938 para referirse a una enti-

dad caracterizada por reemplazo progresi-
vo del huesonormal por tejido fibroso. Com-
prende el 2,5% de todos los tumores dseos,
puede aparecer en cualquier hueso del cuer-
po; sin embargo, el crdneo esta afectado en
10 al 25% de los casos segtin distintas series,
especialmente los huesos frontales, ala del
esfenoides, 6rbita y maxilares. Por esta ra-
z6n, la asimetria producida puede confun-
dirse con una craneosinostosis."

Secundaria a traumatismos

Algunas veces los traumatismos de parto
producen cefalohematomas, generalmente,
de ubicacién parietal, que terminan calcifi-
cdndose y produciendo deformidades que
pueden confundirse con una craneosinosto-
sis. Estos cefalohematomas nuncainvolucran
una sutura.

Las fracturas expandidas, muy poco fre-
cuentes, pero que son el resultado del desga-
rro dural tras una fractura craneana, y la
protrusién de la aracnoides con su latido,
pueden producir deformidades craneanas,
como por ejemplo, pseudohipertelorismo se-
cundario a fractura frontal y del techo de la
Orbita; en estos casos el antecedente del trau-
matismo y laimagen radioldgica de la fractu-
ra hacen el diagnéstico.

Craneosinostosis secundaria a
episodios hipoxicoisquémicos cerebrales
Una de las principales consecuencias —y
quizds la mds importante— que enfrentan los
recién nacidos prematuros es la lesién cerebral
secundaria a episodios hipoxicoisqué-micos.
Entre las semanas 24 y 32 el cerebro en forma-
cién se maneja con un sistema de circulacién
centripeta-centrifuga, con estructuras vascula-
res histologicamente mds parecidas alas venas
y de ubicacién periventricular, al igual que los
precursores neuronales, de ahi que el naci-
miento pretérmino, sumado a la inmadurez
pulmonar, provoque inicialmente una dificul-
tad respiratoria grave, cuya repercusion he-
modindmicaserduna hipertensién venosa, con
la consecuente ruptura de estas estructuras
venosas periventricularesy el dafio por hipoxia
isquemia y acidosis de los precursores neuro-
nales. El hecho es que este dafio repercutird
permanentemente en el desarrollo futuro del
cerebro, necesario para impulsar la expansién
de la calota craneana. El resultado objetivable
serd el cierre temprano delassuturas craneanas
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con la microcefalia resultante, ademads del re-
traso madurativo.

DISTINTOS TIPOS
DE CRANEOESTENOSIS
Plagiocefalia occipital

Se caracteriza por aplanamiento occipital
unilateral (Figura 3a) y prominencia del hueso
frontal del mismo lado, con desplazamiento
anterior del oido. Este tiltimo dato es definitivo
enlos aplanamientos occipitales posicionalesy
algo relativo en la sinostosis real de la sutura
lambdoidea. Habitualmente, lo primero que
llama la atencién es la deformidad frontal, por
lo que en algunos casos se plantea el diagnés-
tico diferencial con la plagiocefalia anterior,
peroes en el andlisis de la totalidad de la calota
donde se encuentra el aplanamiento occipital.
Mulliken y col.,' encontraron un predominio
masculino de 3:1, esto se deberfa a que la
cabeza de los varones es mds grande y crece
mads radpidamente que la de lamujery a quelos
fetos masculinos son menos flexibles que los
femeninos y, por lo tanto, se encuentran mds
expuestos alas anomalias por deformacién. En
algunos pacientes, las radiografias simples de
crdneo muestran algunos hallazgos que
involucran a la sutura lambdoidea (cierre total
0 asimetria parcial con respecto a la del lado
normal); en otras ocasiones lo tinico llamativo
es la presencia de impresiones digitiformes en
el hueso occipital.

La mayor parte de las veces en su etiologia
intervienen fuerzas externas (deformidad
posicional) en las que tiene que ver la posicion
de la cabeza fetal dentro del ttero, los apoyos
que ésta tiene contralos huesos pélvicos, y mds
tarde, la posicién del occipital apoyado contra
la cama."™ Quizds sea la que mds frecuente-
mente vemos enla consulta externay enla cual
no encontramos evidencia cierta de cierre dela
sutura lambdoidea en las radiografias de cra-
neo. Algunos pacientes presentan, ademads,
torticolis congénito, con acortamiento del es-
ternocleidomastoideo; esto sugiere una posi-
cién anémala dentro del ttero.

Lamayoria de estos pacientes obtienen una
mejoria sélo con el cambio de posicién en el
dectbito; el tratamiento quirtrgico se reserva
para aquellos pacientes en quienes a pesar de
estamedida persiste o progresa unimportante
defecto cosmético o bien para aquellos en los
cuales se comprueba, a través de las radiogra-
fias, un cierre parcial o total de la sutura lamb-

doidea o que la tomografia computada cere-
bral muestra ausencia de espacios aracnoideos
en la zona deformada. Sin embargo, deberd
tenerse en cuenta el estudio de Panchal y col.,
cuyo andlisis retrospectivo de pacientes con
esta deformidad encontré un incremento en el
niimero con retrasos madurativos leves con
hipotonfa muscular asociados a esta deformi-
dad. En este punto existen controversias sobre
si el tono muscular observado se debe a la
posicién en la cama o bien a cierto compromiso
cerebral, por lo cual incluso se recomendd
utilizar juegos que impliquen la posicién en
dectbito prono a fin de fortalecer el tono mus-
cular.®

Los tratamientos posibles para esta defor-
macién varian desde el cambio de posiciényla
utilizacién de cascos modeladores,' hasta la
exéresis quirtrgica de la sutura comprometi-
da, con remodelacion de la calota circundante.

Escafocefalia

Es causada por el cierre precoz de la sutura
sagital (Figura 3b). La cabeza adopta una forma
dolicocéfala, es decir, la prolongacién de la
medida anteroposterior. Es la forma mads co-
mun de craneosinostosis."

Como ya hemos mencionado antes, cuanto
antesserealiza el tratamiento menos extensaes
la cirugfa y mejores son los resultados.

Las técnicas terapéuticas utilizadas varian
seguin los distintos autores y pueden incluir
procedimientos como craniectomia conexéresis
de la sutura sagital osificada, interposicién de
elementos de Sylastic entre los bordes de la
craniectomia para retrasar o impedir la osifica-
cién, o bien, procedimientos que implican
remodelacién de toda la calota craneana, con
craniectomias parietales, interposicion de in-
jertos dseos destinados aaumentar el didmetro
transversal (disminuido en este tipo de cra-
neosinostosis) y disminuir el anteroposterior;
para las osteosintesis se requieren elementos
de titanio o polimetil-metacrilato en la forma
de microplacas.

De acuerdo connuestra experiencia, pensa-
mos que para aquellos pacientes con diagnéds-
tico antes de los 6 meses de vida, la exéresis de
la sutura comprometida es la cirugfa de elec-
cién, mientras que para pacientes mayores
hacen falta procedimientos como craniecto-
mias biparietales, con liberacién de ambos ex-
tremos de la sutura sagital. Es indudable que
cada caso debe ser discutido y deberd tenerse
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en cuenta que en algunas oportunidades pue-
den existir diferencias en el didmetro transver-
sal segtin éste se mida en la parte anterior o
posterior del craneo (con gran protrusion del
frontal, por ejemplo); esto se debe a que la
sutura sagital se ha fusionado primero en el
sector anterior o posterior.

Plagiocefalia anterior

Consisteenel cierre unilateral de una delas
suturas coronales (Figura 3c). Bruneteau y
Mulliken™ dividieron esta malformacién en
tres subtipos: deformacional, compensadoray
sinostdtica. La primera se debe a un trauma de

partoobienafuerzasintrauterinas. La variante
compensadora se debe al cierre de la sutura
lambdoidea, que secundariamente produce
una deformidad del crdneo anterior. Final-
mente, el subtipo sinostético corresponde al
cierre de una de las suturas coronales. Se pre-
senta clinicamente como una deformidad
bifrontal, puesto que mientras en el lado de la
sinostosis el desarrollo del hueso frontal se
encuentra impedido, en el lado opuesto se
observa una prominencia por la redireccién de
los vectores de crecimiento hacia ese lado.
Desde el punto de vista delas alteracionesenla
base craneana, la sinostosis produce un levan-

FIGURA 3. Reconstruccion tridimensional por tomografia computada que muestra los tipos de craneosinostosis
simples mds frecuentes: a) Plagiocefalia posterior: Asimetria, en este caso posicional, por aplanamiento del
occipital izquierdo visto desde arriba; nétese la pequeria asimetria por ligero abombamiento del frontal
ipsilateral. b) Escafocefalia: Perfil en una escafocefalia por cierre de la sutura sagital; nétese el aumento de
las medidas anteroposteriores. c) Plagiocefalia anterior: Plagiocefalia anterior por cierre de la sutura coronal
izquierda, nétese la asimetria craneana que compromete la cavidad orbitaria del lado de la sutura
comprometida, con desviacion del tabique nasal hacia el lado patolégico. d) Trigonocefalia: Trigonocefalia,
por cierre de la sutura metdpica; nétese la configuracion triangular que adopta el hueso frontal ayudado por

retrusion de ambos arcos orbitarios

FiGURrA 3a

FiGura 3¢

FiGura 3b

Ficura 3d
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tamiento a nivel del ala del esfenoides, lo que
junto al frontal poco desarrollado, lleva a alte-
raciones en la capacidad de la caja craneana.
Por un lado hay falta de desarrollo de la fosa
anterior y por otro, protrusién en la fosa tem-
poral, ambos en el lado de la sutura fusionada.
Finalmente estas alteraciones, tanto las de la
calota, como las de la base del craneo, generan
una asimetria facial por deformidad en la 6rbi-
taipsilateral, que se presenta mds pequefia con
desviacion del tabiquey laraiz delanarizhacia
el lado de la sutura con sinostosis.

El tratamiento consiste en la remodelacion
del frontal, que incluya la sutura comprometi-
da y avance desde el reborde superoexterno
orbitario ipsilateral hacia la sutura.

Trigonocefalia

Consiste en el cierre precoz de la sutura
metdpica (Figura 3d). Es una craneoestenosis
relativamente infrecuente. No obstante, la de-
formidad frontal —crdneo en quilla— con la
prominencia en la linea media correspondien-
te a la sutura sinostésica permite identificarla
facilmente. El grado de deformidad puede ser
variable, desde un defecto puramente cosméti-
co causado por la prominencia de la linea
mediahasta defectos acentuados con retrusién
de los rebordes superior y externo de la 6rbita,
hipotelorismo y eje de la 6rbita orientado de
inferolateral a superomedial y con rotacién
posterolateral de la 6rbita.'* Los motivos de la
indicacién de tratamiento quirtirgico son fosa
anterior disminuida de tamafio y érbitas con
disposicién espacial anémala, lo que llevara
secundariamente a trastornos en la visiéon
(estrabismo). De acuerdo con lo anterior, la
cirugfa consistird en la remodelacién de la
calota frontal con eliminacién de la prominen-
cia de la sutura metépica y avance del reborde
superoexterno de ambas érbitas con coloca-
cién de un injerto 6seo a nivel de la base de
crneo a fin de eliminar el hipotelorismo.

Acrocefalia

Consiste en el cierre de ambas suturas coro-
nales (Figuras 4a y b), lo que determina una
caracteristica forma redondeada de la cabeza.
La evaluacién clinica muestra hiper-ostosis en
ambas suturas coronales, con repercusién so-
bre ambas alas del esfenoides y, por ende,
retrusion del arco orbitario, lo que lleva a un
exorbitismo. A pesar de que puede ocurrir
como una entidad aislada, el cierre precoz de

ambas suturas coronales frecuentemente se
asocia con craneosinostosis sindréomicas. Por
ello deberd incluirse una consulta con el
genetista y buscar otras malformaciones aso-
ciadas como sindactilia, implantacién baja de
las orejas, etc.”

Disostosis craneofacial

El término disostosis craneofacial deter-
mina un espectro de formas familiares de
craneosinostosis que incluyen cierre precoz
de las suturas de la calota, base de crédneo y
suturas mediofaciales. Carpenter en 1901,
Apert en 1906, Crouzon en 1912 y Pfeifer en
1964 describieron algunos tipos de craneoes-
tenosis familiares."”

Stndrome de Saethre-Chotzen

Descripto por primera vez en 1931, incluye
la sinostosis de las suturas coronales; sin em-
bargo, con frecuenciase encuentrainvolucrada
s6lo una de ellas (Figura 5). Otras caracteristi-
cas que distinguen este sindrome son: implan-
tacion frontal baja del pelo, estrabismo,
hipertelorismo y ptosis palpebral.

Stndrome de Crouzon

Con una incidencia de 1/25.000, tiene un
patréndeherenciaautosémico dominante. Los
hallazgos caracteristicos son: exorbitismo,
hipoplasia maxilar superior, sinostosis multi-
ple de las suturas de la calota, (las comprome-
tidas conmayor frecuenciasonlas coronalesen
forma bilateral). Cuando esta sinostosis ocurre
intrattero, el craneo adopta una configuracién
braquicefalica (Figuras 6a y b). En cambio, si la
sinostosis se produce o avanza en la infancia la
configuracion es oxicefalica (Figura 7). El maxi-
lar inferior puede deformarse durante el creci-
miento. El examen oftalmolégico puede reve-
laratrofia de papila, motivo porel cualentrelos
estudios deberdnincluirseradiografias deagu-
jeros 6pticos y, en caso de encontrarse dismi-
nuidos de tamafio, durante el acto quirtirgico
deberd realizarse una intervencién descom-
presiva de los agujeros 6pticos con el fin de
preservar la visiéon. Es la craneoestenosis
sindrémica asociada con mayor frecuencia con
herniacién de las amigdalas cerebelosas por
debajo del agujero occipital (malformacién de
Chiari I)."®'” Sin embargo, se ignora cudntos de
estos pacientes presentaran sintomatologfa re-
lativa a la malformacién. Actualmente, se ha
postulado que esta herniacién podria ser un
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efecto secundario de la estenosis de la base
craneana y no una verdadera malformacion,
por lo cual algunas de ellas podrian mejorar
luego de la cirugfa craneofacial.’

Stndrome de Apert

La prevalencia es de 1/100.000 a 1/
160.000.'> Hallazgos de las autopsias y andli-
sis de las tomografias computadas de cere-
bro de individuos con esta patologia mues-
tran un defecto en la maduracion del cartila-
go de la base craneana que lleva a una
hipoplasia mediofacial."” Las suturas coro-
nales frecuentemente estdninvolucradas; las
suturas lambdoideas no suelen estar com-
prometidas, lo que permite diferenciarlo del
sindrome de Crouzon. Por otro lado, la cabe-
za suele ser alta y estar acortada en el sentido
anteroposterior. Otros hallazgos clinicos in-

FiGuras 4a Y b. Acrocefalia: Reconstruccion
tridimensional por tomografia computada de frente
y perfil de un paciente con cierre bilateral de las
suturas coronales (acrocefalia) y retrusion de
ambos arcos orbitarios superoexternos

FiGura 4a

cluyen sindactilia de pies y manos, malfor-
maciones en la articulacién del codo y mal-
formaciones cerebrales como agenesia del
cuerpo calloso y malformaciones en el septum
pellucidum, por lo que se produce retraso
mental. Por otro lado, los pacientes con este
sindrome deben estudiarse por la posibili-
dad de malformaciones cardiolégicas.

Sindrome de Pfeifer

Caracterizado por sinostosis bilateral delas
suturas coronales, hipertelorismo, dedos de
los pies cortos y amplios y sindactilia parcial en
las manos, fundamentalmente entre el segun-
doy el tercer digito. De caracteristica herencia
autosémica dominante con completa pene-
trancia y expresién variable.

Cohen describi6 tres subtipos clinicos de
sindrome de Pfeifer.?” Tipo 1 o cldsico, con
inteligencia normal o casi normal, los pa-
cientes sobreviven hasta la adultez. Tipo 2
asociado a una configuracién craneana de
crdneo en trébol, los pacientes mueren tem-
pranamente durante la infancia. Tipo 3 de

FiGura 5. Craneosinostosis sindrémica familiar:
Padre e hija portadores de malformacién de Saethre
Chotzen con cierre unilateral de la sutura coronal
(plagiocefalia anterior) y su correlato radiogrdfico
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mal prondstico, como el tipo 2, con proptosis
ocular acentuada, aunque sin la configura-
cién craneana del tipo 2.

Crdneo en trébol (Kleeblattchidel)

Este término fue introducido en 1960 por
Holtermuller y Wiedermann.”? Se denomina
asi por la forma caracteristica del crdneo debi-
do a la fusién prematura de algunas suturas,
las cuales producen prominencia de ambas
fosas medias (escama del temporal, la cual

FiGura 6. a) Radiografias de perfil en un paciente
con stndrome de Crouzon con configuracion
turricefilica del crdneo. b) Corte coronal de una
resonancia magnética en el mismo paciente,

que muestra las graves alteraciones de la fosa
posterior, con disposicion vertical de la tienda del
cerebelo y descenso de las amigdalas cerebelosas
por debajo del agujero occipital (malformacion

de Arnold Chiari tipo 1)

FiGura 6a

FiGura 6b

contrasta con una fosa anterior pequefia y de
configuracion turricéfala). La hidrocefalia en
estos pacientes es casi una constante (Figura8),
puede existir proptosis ocular grave y los tras-
tornos de la base del crdneo dan lugar a atresia
de coanas, que en los recién nacidos con esta
malformacién dificulta la respiracion. Los es-
tudios de imdgenes muestran una reduccién
significativa del tamafio de la fosa posterior,
por lo que ademads puede observarse una mal-
formacién de Chiari tipo 1.

Implicancia genética

Se ha establecido que la anormalidad liga-
da amuchas craneosinostosis estd relacionada
con un tnico defecto génico. Los factores de
crecimiento fibrobldstico (FGF) son polipépti-
dos que influyen en la actividad celular al
unirse a receptores especificos (FGFR), estos
receptores (proteinas) estdn constituidos por
tres sectores: un dominio extracelular, estruc-

FIGURA 7. Paciente de 9 aiios con sindrome de
Crouzon en posicién de perfil y su correlato
radiogrdfico; nétese el cierre de todas las suturas,
y las impresiones digitiformes
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tura del tipo de las inmunoglobulinas que
corresponde al sitio de unién con los FGF; un
dominio trasmembranoso y un dominio
intracelular, que es una tirosina quinasa. Por el
momento se han estudiado cuatro FGFR en
sereshumanos, conloci de codificacién genética
ubicados en los cromosomas 8p (FGFR1), 10q
(FGFR2), 4p (FGFR3) y 5q (FGFR4). En 1994 se
identificaron mutaciones en el FGRF2 en pa-
cientes con sindrome de Crouzén.

Desde el punto de vistamolecular, la altera-
cién observada corresponderia al reemplazo
del aminoécido cistina por otro aminodcido en
el dominio extracelular de FGFR?2, lo cual alte-
ra la disposicién tridimensional de inmunog-
lobulina del receptor, con posibilidad de
interactuar con su ligando."

Los sindromes craneofaciales, que previa-
mente se habian clasificado de acuerdo con sus
hallazgos clinicos, ahora se han clasificado se-
gun las alteraciones moleculares. El sindrome
de Pfeiffer es heterogéneo porque surge de la
mutacién recurrente (pro252arg) del FGRF1 y
otras mutaciones diferentes que afectan al
FGRF2. El sindrome de Crouzoén es una cra-
neosinostosis con proptosis ocular y manos y
pies normales, causada por mutaciones en el
gen FGRF2; sinembargo, cuando se acompafia
de acantosis nigricans implica una mutacién
en (Ala391Glu) del FGRF3.”

El sindrome de Saethre-Chotzen es varia-
ble, presenta sinostosis coronal, ptosis, orejas
pequefias, braquidactiliay sindactilialeve. Este
sindrome se ha asociado al brazo corto del
cromosoma 7.

La presencia de mutaciones en el FGRF3
descriptasen grupos de pacientes consinostosis
unilateral de la sutura coronal puede asociarse
condiferenciasenlagravedad dela malforma-
cién, asi como con la necesidad de futuras
reoperaciones luego de la cirugfa principal
para la correccién del defecto. Es por esto que
deberia recomendarse asesoramiento y andli-
sis genéticos a todos los pacientes con cierre de
la sutura coronal.”!

Estudios diagndsticos
Radiografias simples de crdneo

Las radiografias simples de craneo de fren-
te y perfil en la mayoria de los casos permiten
hacer el diagndstico por la forma craneana, la
ausencia de una sutura craneana o més, zonas
de hiperostosis en el lugar correspondiente a
las suturas o bien, la presencia de impresiones

digitiformes. Cuandosetrata dereciénnacidos
o pacientes de corta edad deberd considerarse
la posibilidad de realizar los estudios con el
paciente dormido a fin de poder obtener imé-
genes de buena calidad.

La radiografia cefalométrica permitié to-
mar decisiones a la hora de elaborar la tdctica
quirtdrgica en disostosis craneofaciales, al co-
nocer de antemano cudl era el excedente
interorbitario en un hipertelorismo. Actual-
mente ha sido reemplazada por la tomografia
computada tridimensional de craneo.

Tomografia computada cerebral

Permite establecer la asociaciéon de una de-
terminada asimetria craneana con lesiones ce-
rebrales, conocer el estado del parénquima
cerebral relacionado con la malformacién cra-
neana: la ausencia de espacios aracnoideos. La
técnica de reconstrucciones computarizadas
en tres dimensiones se utiliza para planear la
cirugfa reconstructiva, al permitir tomar medi-
ciones precisas y reproducibles sobre las es-
tructuras dseas a remodelar.'®

Resonancia magnética

Fundamentalmente es ttil en la bisqueda
de alteraciones en la fosa posterior, unién
bulbomedular y regién cervical (malforma-
cién de Chiari tipo I, impresion basilar).

Indicacién del tratamiento quirdrgico

¢Cudl es el tratamiento de las craneosinostosis?
El tratamiento de las craneosinostosis es la

cirugia, enlo posible inmediatamente después

de realizarse el diagnéstico. En el caso de cra-

FI1GURA 8. Crdneo en trébol. Imagen previa a la
intervencion descompresiva ésea
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neoestenosis simples la edad ideal para reali-
zar estos procedimientos es durante los 6 pri-
meros meses de vida. Al afio el crdneo alcanzé
el 85% del tamarfio del adulto y en una cirugia
donde es necesaria la impronta del cerebro en
crecimiento para la posterior modelacién de la
calota, poco efecto se logrard luego del afio de
edad. Por lo tanto se requerirdn procedimien-
tos mds extensos y agresivos para obtener los
resultados deseados.?

Factores criticos en la cirugia

Sangrado: Tanto el cuero cabelludo como la
calota craneana se encuentran altamente
vascularizados; porotrolado, los procedimien-
tos quirdrgicos para la remodelacién de la
calota requieren movilizacién de piel y hueso
en individuos con bajo volumen total de san-
gre, motivo por el cual debe preverse la necesi-
dad de una transfusién, debido a que en gene-
ral se trata de cirugfas programadas.

Especial consideracién debe hacerse en los
bebés menores de 6 meses, en quienes debe
reemplazarse rdpidamente la sangre perdida
incluso durante la craniotomia.”

Dolor: El traumatismo producido por las
craniectomias produce dolor que, sino se tiene
en cuenta, y se considera el tratamiento ade-
cuado puede causar la muerte.

Pérdidade calor: Producida porlaexposicién
de una gran superficie de la calota craneana.

Patologias asociadas con las craneosinostosis
Hidrocefalia

La hidrocefalia comunicante es la mds
frecuentemente asociada con las craneosi-
nostosis sindrémicas o con cierre de varias
suturas. La frecuencia varfa entre 4 y 18%
segln distintas series.’> Se han propuesto
muchas hipétesis con respecto a su fisiopato-
genia. Una de las mds aceptadas es la obs-
truccién o retardo del flujo venoso desde el
cerebro,” debido a que estdn involucradas
las suturas de la base del crdneo lo cual
repercute en la forma y el tamafio de los
distintos agujeros de la base, como por ejem-
plo los relacionados con el nacimiento de las
yugulares (agujeros rasgados posteriores).
Esto conlleva a una disminucién de la reab-
sorciéon delliquido cefalorraquideo, que pasa
desapercibida, puesto que se compensa casi
totalmente mediante un flujo venoso anéma-
lo a través de anastomosis venosas transcra-
neanas entre venas del cuero cabelludo y el

seno longitudinal superior. Algunas de estas
anastomosis se eliminan durante el acto qui-
rurgico para la reconstruccion craneana, con
la consiguiente aparicion de la hidrocefalia
en el posoperatorio mediato.

Debemos sefialar que algunas craneosinos-
tosis sindrémicas presentan malformacién de
Chiari con descenso de las amigdalas
cerebelosas por debajo del agujero occipital, lo
que lleva a la produccién de una hidrocefalia
no comunicante que puede manifestarse tem-
pranamente y requerir tratamiento incluso
antes que el de la craneosinostosis.

Enuna craneosinostosis por cierre mltiple
de suturas, la hipertensién endocraneana con-
duce al aumento de la reabsorcién de liquido
cefalorraquideo, motivo por el cual una vez
hecha la descompresién quirdrgica sobre la
calota craneana, al haber disminuido la pre-
sién disminuye también la capacidad reabsor-
tiva, generdndose entonces la posibilidad de
hidrocefalia.

Vision
Existen varias causas por las que la vision

puede verse comprometida:

e Hipertensién endocraneana sostenida, con
edema de papila y posteriormente, atrofia
de ésta con disminucién progresiva de la
vision.

* Agujeros 6pticos pequefios que causan le-
sién directa en el nervio 6ptico o sus ele-
mentos vasculares por compresion.

e Trastornos en la motilidad ocular por la
pequefiez o la deformidad de la cavidad
orbitaria, con estrabismo que, de no ser
corregido, implicard méas adelante pérdida
de la visién en ese ojo.

* Lesion directa del globo ocular por cavida-
des orbitarias pequefias que producen
proptosis ocular con incapacidad para la
oclusién del globo, con la consecuente le-
sién corneal. Eneste caso se deberd conside-
rar la tarsorrafia de urgencia y el tratamien-
to quirdrgico de la craneoestenosis a fin de
generar una cavidad orbitaria adecuada.

Funcion respiratoria

Algunas formas de craneoestenosis cursan
con distintos grados de compromiso delabase
del crdneo, que se manifiestan con maxilares
superiores hipopldsicos, atresias parciales o
totales de coanas, lo que dificultalarespiracion
en este grupo de pacientes; incluso estudios
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neurofisiolégicos como la polisomnografia
muestran apneas obstructivas.

Alimentacion
Al igual que la anterior, depende de las

malformaciones de la base del craneo, como
hipoplasia maxilar o paladar ojival, que reper-
cuten enla funcién masticatoria y la deglucién.

Puntos a tener en cuenta

La historia clinica en la consulta de una
asimetria craneana deberd registrar la pre-
sencia de antecedentes familiares de cra-
neoestenosis.

Asimismo, debera valorarse la presencia
de la forma del craneo en los padres. Entre
los antecedentes del paciente, se conside-
rard la posibilidad de lesiones cerebrales o
traumas perinatales, prematurez y enfer-
medades metabdlicas que puedan ser cau-
santes de formas craneanas patoldgicas.
Lapresencia de pacientes con crdneo simé-
trico pero con perimetro cefdlico por deba-
jo de los percentilos adecuados para la
edad y, por otro lado, no arménico con
respecto a los percentilos de talla y peso,
debera correlacionarse con los anteceden-
tes personales y con la maduracién neuro-
l6gica; es indicacién de realizar radiogra-
fias de craneo de frente y perfil, las cuales
deberdn mostrar la permeabilidad de las
suturas.

Debera tenerse en cuenta la realizacién de
radiografias de crdneo con el paciente dor-
mido, a fin de obtener imdgenes de buena
calidad. La indicaciéon de una tomografia
computada cerebral deberd limitarse a
aquellos casos en los cuales las radiogra-
ffas no muestren adecuadamente las
suturas, o bien a aquellos pacientes en los
cuales no hay un desarrollo neuroldgico
adecuado paralaedad o se sospecha pato-
logia cerebral secuelar o evolutiva.

La deformidad craneana mds frecuente es
la occipital.

La mayor parte de las asimetrias occipita-
les son posicionales y mejoran con el cam-
bio de dectbito. El estudio de eleccién
para estos pacientes es la radiografia de
créneo de frente y perfil y en posicién de
Towne. Este estudiomostrardla permeabi-
lidad de las suturas lambdoideas.

En las asimetrias occipitales posicionales,
la oreja en el lado anormal se encuentra

adelantada conrespecto allado sano. Enel
cierre verdadero de la sutura lambdoidea
la oreja puede estar adelante, simétrica o
atrds con respecto a la contralateral.

Ante la presencia de una asimetria facial u
orbitaria deberd considerarse el crdneo en
su conjunto y no olvidar la posibilidad de
que una asimetria occipital puede generar
un abombamiento del frontal ipsilateral al
lado aplanado.

La craneoestenosis verdaderamads frecuen-
te es la escafocefalia, producida por el
cierre delasuturasagital, con una configu-
racién dolicocefdlica del craneo.

La tomografia computada cerebral debera
indicarse cuando surja del examen clinico
neurolégicola posibilidad de alguna pato-
logfa cerebral como causante de la defor-
midad. Deberd incluir una “ventana dsea”,
o sea, el andlisis de la calota craneana
excluyendoel parénquimay, enlo posible,
unareconstruccion tridimensional que va-
lorard adecuadamente las suturas.
Deberd sospecharse el cierre unilateral de
la sutura coronal en aquellos pacientes
que consultan por una asimetria facial que
involucra distinta apertura ocular, arcos
supraorbitarios en distinta posicién y des-
viacién del tabique nasal hacia el lado
afectado.

Los pacientes con cierre delasuturacoronal
se deberdn enviar a una consulta con el
genetista, por la posibilidad de alteracio-
nes en los receptores de los factores de
crecimiento fibroblastico que, comose com-
probd, tienen importancia para el pronés-
tico posterior a la resolucién quirtrgica.
El tratamiento de las craneoestenosis es
quirtrgico y deberd ser lo mds precoz
posible.

Sibien uno de los objetivos de la cirugia es
el mejoramiento cosmético, lo mds impor-
tante es generar una béveda craneana ca-
paz de permitir el normal desarrollo cere-
bral, asf como impedir dafios de estructu-
ras importantes como los nervios épticos.
Los factores criticos en el tratamiento qui-
rargico de las craneoestenosis son el dolor
y la pérdida de sangre.

La posibilidad de una disostosis craneofa-
cial o craneosinostosis sindrémica debera
sospecharse cuando existen antecedentes
familiares, cuando la deformidad cranea-
na se acompaiia exorbitismo, hipoplasia
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del maxilar superior, inversién de la mor-
dida y alteraciones en los miembros (arti-
culacién del codo, sindactilia).

La presencia de exorbitismo que impidela
oclusioén total del globo ocular es indica-
cién de tarsorrafia y cirugia de urgencia
sobre la 6rbita y calota frontal. En este
grupo de pacientes, asi como en aquellos
con disostosis craneofaciales se debe reali-
zar un estudio oftalmolégico que incluya
campo visual, fondo de ojo y radiografias
de agujeros 6pticos.

La presencia de edema o atrofia de papila
enun paciente con craneoestenosis deberd
hacer sospechar un estrechamiento a nivel
de los agujeros 6pticos o bien la presencia
de hidrocefalia; por lo tanto, estd indicada
larealizacién de una tomograffa computa-
da cerebral.

La valoracién de toda disostosis craneofa-
cial debe incluir la realizacién de una reso-
nancia magnética de cerebro y columna
cervical por la posibilidad de asociacién
con malformacién de Chiari tipo I e inva-
ginacién basilar.

Las disostosis craneofaciales deben ser
atendidas porun grupo multidisciplinario
en el cual se incluyan pediatras, cirujanos
plasticos, odontélogos, oftalmélogos,
genetistas, psic6logos y neurocirujanos.m
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