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Resumen

Este estudio analiza un caso con el sindrome Saethre-Chothzen (estenosis craneofacial) el cual afecta las
estructuras coronales y la sincondrosis esfenobasilar de una manera asimétrica.

Este sindrome tiene un patrén hereditario autosémico dominante con una relacién hombre/mujer de 1 a 1 y una
incidencia de alrededor de 1/25,000-50,000 en nifios recién nacidos.

Este articulo analiza en detalle los distintos aspectos de este sindrome el cual afecta la regién cefalica y el desarrollo
limbico y psicofisico.

El caso reportado es de un paciente femenino de 10 afios de edad. Se describen cuidadosamente los aspectos
clinicos y radioldgicos, y se reporta un analisis intraoral con una valoracion ortoddntica. Analizando las posibilidades
de tratamiento, la conclusion del autor es que el tratamiento es primeramente quirdrgico, pero los aspectos
funcionales y estéticos del paciente deberan ser tomados en cuenta.

1. Introduccién

El sindrome de Saethre-Chotzen (S-CS), también conocido como acrocefalosindactalia tipo Ill, se incluye en el grupo
de las estenosis craneo-faciales donde la mas conocida es el sindrome de Apert (1).

Este sindrome cuyo nombre viene de dos psiquiatras europeos quienes lo identificaron al inicio de los 30's, tiene una
tasa de 1 en 25-50,000 recién nacidos.

En el S-CS hay una apariencia asimétrica de las dos suturas coronales y de la sincondrosis esfenobasilar. La
importancia de estas estructuras para un crecimiento arménico del neuro craneo es bien conocida, especialmente
por las diferentes contribuciones: mientras las estructuras del craneo pueden ser consideradas lugares de
crecimiento, y por lo tanto influenciadas por los tejidos blandos que las rodean e internamente por el encéfalo, las
sincondrosis basiocraneal son los reales "centros de crecimiento" generalmente independientes de la matriz
funcional y por esto bajo el control de factores genéticos (2).

Estas consideraciones son esenciales para entender los complejos aspectos clinicos de este sindrome,
especialmente por la influencia negativa de un defecto del crecimiento de la base del craneo sobre la forma y
dimensién de las estructuras maxilo-facial.

2. Aspectos generales

El sindrome de Saethre-Chotzen es descrito (3) como una disformosis hereditaria congénita, con turricefalia (o
acrocefalia) con asimetria craneofacial, ocular, articular y anomalias oclusales, sindactilismo y/o clinodactilismo.
El patrén hereditario es autosdmico dominante con alta penetracion y una amplia variabilidad (gene mappato:
7p21.2). La frecuencia en las mutaciones esta correlacionada con una mayor edad del padre. La proporcién en
cuanto al sexo es de 1:1. El momento de la aparicion de los primeros sintomas es muy temprano y cuando no es
detectado en las ecografias morfolégicas del feto, el sindrome siempre es reconocido al momento del nacimiento.
Aun cuando se sabe que el mecanismo patdgeno esta dado por la fusién temprana de la sutura coronal y la
sincondrosis esfenobasilar, la razén de esto es todavia desconocida.

En la literatura hay muchas manifestaciones patoldgicas y su presentacion clinica no es homogénea. Los signos que
siempre estan presentes son:

Area cefalica: Turricefalia con asimetria craneofacial, plagiocefalia por un defecto sutural unilateral,(4),
insercion baja del cabello, hipertelorismo, rima palpebral con forma antimongoloide, exoftalmos, ptosis



palpebral uni o bilateral, miopia, nariz aguilefia con desviacion del septum, oidos pequefios y
malformados, (concha con una almohadilla prominente que inicia desde la raiz), con una insercion baja,
retrusion maxilar con prognatismo mandibular, maloclusién dental (incisivos laterales superiores
malformados o ausentes).

A las extremidades: Sindactilia dérmica parcial entre el 2°-3° y algunas veces el 4° dedo de la mano
(anomalias dermatoldgicas y frente simiesca en la mitad de los casos); braquidactilia con el 4°
metacarpano corto; clinodactilia del 5° dedo; pulgar amplio; sindactilia entre el 2°-3° 0 4°-5° dedo del pie;
excursion articular limitada en movimientos de codos y rodillas.

Desarrollo psicosocial: inteligencia normal (algunas veces reducida por la craneoestenosis temprana).
Estatura baja.

Reportado ocasionalmente: Estrabismo, estenosis y atresia del conducto lagrimal, paladar ojival, algunas
veces fisurado, sordera, atrofia del nervio dptico, anomalias cardiacas y renales, criptorquidismo, (5).

2.1 Aspecto radiolégico

La radiografia del craneo, (6) muestra microcefalia con acro-braquicefalia; acentuacion de impresiones digitales;
ausencia o poco desarrollo del seno frontal y mastoideo; hipoplasia maxilar con un prognatismo relativo de la
mandibula y anquilosis en la articulaciéon temporo-mandibular.

Ocasionalmente podemos encontrar anomalias vertebrales, mientras que es frecuente encontrar una clavicula corta
con extremidades hipoplasicas. La cuenca presenta alas iliacas pequefias y con gran isquemia.

2.2 Pronéstico
Con respecto a la estética, frecuentemente observamos una mejora del disformismo facial con el crecimiento. A
menudo el caso se complica con infecciones oculares debido a las anomalias del conducto lagrimal.

2.3 Terapia
La terapia esta limitada a la correccion quirurgica de la craneoestenosis, de la asimetria facial, de la ptosis palpebral
y de las anomalias del conducto lagrimal (7).

3. Reporte de un caso

La paciente tenia 10 afios de edad.

No habia antecedentes de anomalias familiares. A los ocho meses de la concepcion, la ecografia mostré una
malformacion especialmente localizada en la cabeza. Una amniocentesis posterior muestra un cariotipo normal 46
XX.

Nacido a término peso6 1850 gr., la bebé mostraba una clinodactilia bilateral del 5° dedo, hipotonia, blefarofimosis,
disformismo craneofacial.

La tomografia axial del craneo, hecha al nacimiento, confirmé un severo sindrome con una gran area conteniendo un
liquido hipodenso probablemente conectado con la camara ventricular en el area fronto-occipito-parietal izquierda.
Debido a la severa malformacion no se indic6 una intervencion quirdrgica.

Hubo una recuperacion posterior, a la edad de 8 meses mostrd un peso de 4.150 g., valores sanguineos normales,
incluyendo una dosificacion seriada de la cortisona en la sangre. La reevaluacion radiolégica y neuroquirdrgica
confirmé la sospecha clinica de una craneoestenosis compleja por un cierre parcial de la sutura lamboidea izquierda,
asociada con malformacioén cerebral (tipo holoproencefalico).

Ala edad de un afio, el peso es de 4.5 Kg., la talla es de 57 cm. ( 5° parte del crecimiento). La resonancia magnética
confirmé el caso de holoproencefalia semilobular. Ademas: fusién ventricular lateral separada solo anteriormente,
separacion del tdlamo y ausencia del cuerpo calloso. Hay una gran espina dorsal en comunicacién con el ventriculo
lateral izquierdo que causa el desplazamiento contralateral de la linea media.

4. Aspectos clinicos ortodonticos y generales

4.1 Morfologia y estética:



4.1.1 Evaluacion frontal (fig. 1y 2):
Microcefalia.

Severo crecimiento asimétrico del craneo
con una reducida convexidad del perfil
sobre el lado anormal, érbita y oidos
desnivelados (mas bajos del lado anormal)
y desviacion de la nariz con convexidad
hacia delante del lado anormal.

Estrabismo convergente.

Ptosis palpebral superior bilateral, mayor
en el lado anormal.

Rima palpebral con forma antimongoloide.

4.1.2 Perfil (fig. 3 y 4)

Convexidad debida a la retrusion
mandibular.

Nariz de Loro (5)

Incompetencia labial

Fig.3 Fig. 4



4.2 Radiologia

4.2.1 Vista lateral (fig. 5):
MicrocefaliaTurricefalia (o acrocefalia)
Hipoplasia de la silla turca

Hipoplasia del seno frontal
Profundidad reducida de la 6rbita
Retrusion mandibular

Desnivelaciéon secundaria del plano
mandibular

Relacion esqueletal de Clase Il por la
retrusion mandibular

Normodivergencia

Hipoplasia maxilar con poco desarrollo
sagital

Fig. 5

4.2.2 Ortopantograma(fig. 6)
- ¥ Desviacién del septum nasal
Atresia del seno maxilar en el lado anormal

Hipoplasia mandibular total y bilateral de la
apdfisis coronoides

Formula dental normal, la fase de cambio
dental normal.

4.3 Evaluacion Clinica

El examen intraoral (fig. 7, 8, 9 ) y el analisis
de modelos (fig. 10, 11, 12, 13)

Fig. 7 Fig. 8



Fig. 13

5. Diagnéstico diferencial

Se debe hacer un diagnoéstico diferencial de todas las otras acrocefalosindactilias (ACS), entre las cuales la mas
conocida es el tipo | lamada Sindrome de Apert, con la misma transmision autosémica dominante. ElI ACS tipo | es
caracterizado por una severa y compleja sindactilia de manos y pies, también llamada "manos de guante"(8).
Deben investigarse anomalias congénitas del sistema nervioso central, asi como agenesis del cuerpo calloso.
También son conocidos otros cuatro tipos de acrocefalo-polisindactilias (ACPS). La polidactilia siempre esta
presente, y un subdesarrollo mental (tipo Il o sindrome de Carpenter), hipoplasia tibial (tipo Il o sindrome de Sakati-
Nyhan), anomalias cardiacas (tipo IV o sindrome de Goodman).Todas ellas tienen una transmision autosémica
recesiva (9).

También debe ser diferenciado el sindrome de Crouzon (SC) (es de transmision autosémica recesiva). Tiene
craneoestenosis debida al cierre temprano de la sutura coronal y sagital, deficiencia severa del maxilar en el area
infraorbital debido a la fusion de las suturas posterior y superior a través de la raiz de la érbita (7). A este aspecto
también contribuye las anomalias del crecimiento de la sincondrosis basiocraneal. Hipertelorismo, exoftalmos,
relativa protrusiéon mandibular, paladar ojival y alargamiento de la base de la nariz. En el SC hay una simetria facial.
Para un mejor criterio diagnostico del SC-S puede ser Util recordar la craniosinostosis, sindactilia, insercion baja del
cabello sobre la frente, desviacion del septum y ptosis palpebral.

6. Posibilidades terapéuticas

El tratamiento es principalmente quirurgico, y el momento oportuno es impuesto por el riesgo de hipertension
endocraneal causado por la craneoestenosis. En una segunda fase, pueden ser consideradas la situacion estética y
funcional para corregir las deformidades faciales, la ptosis palpebral, las anomalias del conducto lagrimal, y la
relacién transversal y anteroposterior de los maxilares.

El tratamiento de ortodoncia esta condicionado por el apifiamiento dental y es complicado por multiples extracciones.
En la denticion mixta, la atencion debe estar concentrada en la expansién del paladar y en el manejo del espacio del
Leeway.

7. Consideraciones finales

El momento patogénico del desarrollo de la maloclusién esqueletal en la SC-S, debe ser atribuido probablemente a
la influencia de la sincondrosis esfenobasilar. La fusién precoz de los cartilagos a este nivel, reduce de una manera
importante el proceso de translacion del maxilar, esto es, con el crecimiento sutural y la remodelacién superficial,



muy importante para el crecimiento normal del complejo facial (10).

No se deben confundir al leer la literatura acerca del prognatismo mandibular, debido a una deficiencia maxilary a
una relacion esqueletal de Clase Il. La posicion posterior de la mandibula es en nuestra opinién provocada por la
necesidad de articular con la base del craneo.

Excluyendo la alineacion y nivelacién de los arcos, solo una combinacién de cirujano-ortodoncista puede ofrecer una
oportunidad de correccién para la discrepancia maxilo-facial. Por esto, es realmente importante definir tan pronto
como sea posible las prioridades terapéuticas entre varios especialistas. Los problemas estéticos no deben ser
subestimados en estos pacientes, ya que su correccién ayuda a permitir el desarrollo completo de las habilidades
para relacionarse con las demas personas.
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