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Sindrome de Apert (acrocefalosindactilia)

Presentacion de un caso con estudio citogénico
y dermatoglifico

Por los Dres.:

Liaxe Borpovra Vacier,!”' Beikis Vizguez Rios(™®
¥ Epirin Yero BERNaLT™)

Borbolla Vacher, L., et al. Sindrome de Apers (oerocefufosindactilio), Presentacion de an
case con estudio citogenético ¥y dermatoglifico. Rev, Cob. Ped. 150 3, 19710

Presentamos un caso de acroccfalozindactilia

o zindrome de Adpert en una nina de raza

negra de 18 meses de eded. La sinductilin era total en las 3 extremidades v las alteracione-
ecrancofociales tipicas, El estudio citogenétive mostrd que es cromatinencsitiva ¥ tiene on

mmplementa cromosomice normal, 46, XX, Lo: dermatoglifo= de la o

L e manos v opies

gon anormales v semejan o los deseritos en otras variedades de sindoctilios, Se hizo tambicn
un estudio dermatoglifico en ambos progenitores de origen haitiane,

Este eurioso sindrome, caracterizado
por malformaciones crancoflaciales
sindactilia de manos v pies. es compa-
rativamente raro. En la literatura revi-
sada, anolamos varios casos en recién
nacidos,'** en lactantes, " incluyven-
do uno, deserito en nuestro pais por Fx-
pésite™ en 1951, ¥ en nifos mayores,"™
w31 La paciente de mayor edad es la de
Kahn v Fulner® de 18 afios, con una in-
teligencia normal. Se obzerva la entidud
en tadas las razas. la hlanea®>5 o500
la amarilla*® ¥ la negra, como el caso de
nosotros v el de Dunn.' Blank estima
que la incidencia es de 1 en 2,000,000 cu
la poblacién general y de 1 en 160,000
al naecer. Ambos sexos pareeen iguals
mente afectados.

%y Profesora de Pediatrin de la Univer
sidad de La Habana, responzable del lahora
torio de  citogenétiea  del hospital  “William
Saler”,

(7%} Profesora  Instrnctora de Rodielogia

de In Universidad de La Habana, responsable
del Dpto, de Radiologia del hospital “William
Saler™,

1775y Médico residente del Hospital Do
cemte Pediftrico “William Soler™,

Las earvacteristica: Mmndamentales de

la afeccion deserita por Apere® en 1906
son: sindactilia de las 3 extremidades b
dizostosis del erineo v de la cara. Existe
una deformidad  craneal notable, una
tarrieefalin com  crancosinostozis de la
sutura coronal, La fontanela mayor estd
abierta amplismente. descendiendo ha-
can la linea media de la frente, es decir,
prolongandoze a lo largo (e la sutura
metopica. La facies es similar en todos
los pacientes que hemos revisado, La
frente e: prominente. abombada, alta v
ancha: <o observa un hipertelorismo no-
table con desviacidn antimongoloidea de
lis hendiduras palpebrales, La raiz na-
sal estid ensanchada v deprimida en “si-
N dle montar”™, Llama también la aten-
cion, la cortedad de ln nariz, o punta
aplastada v ¢l desplazamiento hacia arri-
b dle las fosas nasales, A su ver, las
orejas son de implantacion haja v mal-
formadas, Se aprecia exoftalmia de 1i-
aera o moderada con estrabismo diver-
wente, La hoea. pequeia, de forma trian-
sular. s¢ mantiene entreabierta, dejando
ver los dientes de disposicion 1I'I:E‘g1.lhll'a



El paladar es siempre ajival, con o sin
fisura palatina. Hemos podido realizar
un estudio citogendtica v dermatogli-
fico en un cazo v nos ha parecido de
interés presentarlo,

NUESTRA OBSERVACION

CES5, (98-1969), femenina, de raza negra,
procedente de Samta Crox del Sur, de 18 meses
de edad, nos e2 remitida por ser portadora de
muiltiples mallormaciones congénitas,

Histaria obstétrica: El embarage fue de 9
meses, no hubo exposicidan durante el mismo a
ilragas, pgentes citotdxicos, radiocidn o virus,

Solaomente senala lo madee que, al comienzo
de la gestacidén, tomé cocimiente de corteza de
“raoba™, porque no sabia gue estaba embo
rarada,

No reficre pérdidas ni signos de aborte do.
rante «] mismo. Sa estade de nutricion foe
bastante satisfactorio ¥ sélo tove anemia li
gera gque foe tratada, La duracidn del parte,
hospitalario ¥ fisiologico, fue de 15 horas ¥ la
presentacidon  cefilica. Exiaia  polihideamnios,
Al naver, ln nifin pesd 6 lbs, B oneas; lo vita.
liddad era buena, el Hanto inmediato, No pre
cenld cianosiz, hemorragio ni iclero,

Historia Familiar: La madre, de raza negra,
tenia 27 afos (206-1943) v el padre de la mic
ma rara, 32 anos (11-2.1928) coando nacié la
nifa.

Ambos son de origen haitiano ¥ no son con-
sanguineos, La madre ha tenide 4 embarazos
anteriores ¥ ningin aborto. Los hermanos de
la paciente son 3 varones, de 7 afios 10 meses
(2131963 ), de 6 afios T meses (22.71964) v de
5 whos (14.2.19665 v una hembra de 3 anos 6
medes (24819670, todos vives v saludables, No
liay antecedentes en otros familisres de ano.
mulize congenitas,

Desarralle psicomotor: Sostuve la cabeza a
los 3 meses, se sentd a los 6 meses ¥ se pard
a los 9 meses, actoalmente camina sujels, se
rie, dice mami, papi ¥ puede coger abjetos.

Examen fisico general: (10219710, a los 18
meses de edad:

Mediciones: Peso: 8 kilos lun poco por de-
bajo del 3 percentil para su edad (88 kilos),

Talla: 71V ems, (aproximadamente en el 3
percentil de las 15 meses,
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Circunferencia cefilica: # ems. (alge por
debajo de 3 percentil para loz 18 meses (44,9
ems, b,

Tejide celular subeutines concervado, piel
e aspecta normal Mucosas alge palidas

Exumen  [fisico regional y  por aparatos:
Crineo: alte, turricefilico, con aplanamicnto
de la regidn occipital: la frente es grande y
abombada 3¢ halla abierta la sotura longitadi.
mal en toda su extensién, ne asi ls coronal, La
fontanela mayor e: muy grande, mide 4 x 6
ems, ¥ su Gngulo anterior =& prolonga hacls
adelante en la linea media de la fremie, La fon-
tanela posterior también esta abierta v mide
1% ems, x 1 em.

Los arcos superciliares son poco promuncia.
dos, La raix de la nariz csté muy deprimida
en “silla de montar™, Lo nariz es corta, las
fosas nazales muy visibles por su desplazamien.
1o hacia arriba, Existe un hipertelorisma mo-
nifiesto, ron ajos sallones, epicantos v desvias
cidm antimongoloidea de las hendiduras palpe.
brales. La bora es teianguolar, el paladar ofival,
sungue no hay flsura palating, La fdrmuls den.
taria ex de B dientes v debido 3 su corta edad
no presentan alteraciones,

Se aprecin de perfil el prognatisma, Los are
Jar son grandes y de implamtacién baja pere
conservin su forma normal. Las mejillas son
redondas ¥ bien desarrolladas, (Figs, 1 v 23,

En el cuello, no hay alteraciones y en ol tron-
co mo existen mallormacione: loricicas ni de
la columns vertebral. El aparate respiraterio
e: normal asi como el cardiovascular. En el
abdomen, se palpa wns pequeda hernia umbi-
lical; no hay bepatoesplenomegalia ¥ el exa
men del aparale géniteurinario ¢ negativo,
El examen neuraldgice es normal,

Extremidades: A nivel de manos v pies esti
presente una sindactilin completa, Ambos ma-
nos, tanto ln derechn como o fequierda, pre
semlan fusidn rnmplnt. de loz dedos can la que
parece carresponder a dos wias displisicas pe
gadas ¥ no hay separacién del pulgar. (Figs, 2
¥ 1k

Esta recuerds le goe se ha llamado “mano
en cuchara™ (Mitten hand de los amtores an-
glocajones ),

En el pio fequierdo, ¢l groeso artejo estd
algn diferenciado pero unido a los demis de
das, sin separacién de los mismos. El pie de.
recho muestra un aspecto similar, (Fig, 55, Fl
resto el examen deco o4 normal,

R.C. P
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WFig, | — Facies tipica de la paciente vista de Fig. 2 —Vista de perfil de la nifa.
Jrente,

Fig. 3 — Detalles de la mano derecha. Fig, 4 — Detalles de le mano izquierda.
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Fig. 5

Evamenes [p.irr:rﬁﬂh'ﬂ:. Laoe diversa. exame-
nes biolégico: eqtdn dentro de limites norma-
los, Prosenta una anemia lgera:r Hbo: 96 g,
por ciente, Hita: 32 swle, por ciento, contes di-
fere . Uren. glivomia, eri-
trosedimentacion, orina: o Doy alteraci
S aprecia un parasitismao intestinal g Giardia

Jambilia.

Fondo de ojo:: normal. Electeocnrcelalogra-
ma: mormal 10-1-1971 5,

i nada a0 sen

Test de Gesell: Edad cronelogiva: 18 meses,
presenis un relrase on s decarralle inferios
a un anoe, alrededor de 1l meses,

Examen radiolégico: Crinca y cara: Se apre-
wenta de los  diametros tramsvorsal v

vin @
vertival, vierre de la sutura coronsl, lordasiz
basilar, poros inencia de o regidn frontal
ligero aplanamiento  del  oecipital,  pre e
e hue

Lt

wormionos=, No e ol

LU TR B
e la= impresiones digitiformes, Existe hipo-
plasia de los huesas de la cora eon el maxilar
inferior de tamafo oermal ¢ hipertelorismo.
iFige. 6 ¥ 7.

Miembroe soperior « mferior: similactilia a

nivel de lo: extremaos distales de o e
fusion lateral ode la- lalamges
vharal,

= Wanil

dias @1 Fl-

Retardo de lo edad dsea, En los pies, exis-
ten anomaliss de los metatorsiones ¥ falanges

idelecte de segmentacidn el grucso artejold,
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Vistar ole amibos

pies de (o pociente.

impresion:  aciorcfalosimdactilia. (Figs. 8, 9

v 100,

Estirilin ritogencticn: Cropaling sexunl: El
exanien de un vaspade de la mucosa Lonaeal o
loreeion arctarveinad arroje 135 de eacrpos

e Merr,

Un cultive de leacocitos de sangre perifé.
rica dio come resullade un complemento cro-
mosémico normal: 16 XX,

Estudio dermatogiifico: Se hizo una impre-
sién dermatoglifica de las § extremidades de la
paciente (Figs. 11, 12, 13 ¥ 14). También e
obtuvieron dermatoglifos de las manos y de
fos pie. de ambos prozenitores,

Los resultados de estos allimos se aprecian
en ¢l Coadrs 1.

Los e aglifos de las manos el padree
aos muestean oo teivcadio axial en posicién 1
bilateralmente, no hay figuras hipotenares ni
enares, [re envia de sll’l:'-'i“ﬂ.‘- “n l‘-lilrlril'l'l ine
teedightules 111 ¥ IV en ambas manos, con un
irirradio ° en la mane iquierds ¥ en los de-
do-, predeminie de arcos (6/100 con un ni-
mers tolal de erestas digitales bajo: 24,

L= dermatoglifos de las planas de los pies
presentan oo lo region del hallux una perilla
distal (L' en ol pie derecho ¥ una presilla
tibial (L'0 en el jequicrdo. Hay ana presilla
proximal (L ven el drea interdigital 11 del pin
derecho von an trirradio

R.C. P
Mave-Junia. 1971



Fig. & — Radiografie simple de crineo, vista
frontal.

Fig. 7 Rudiogralin e ordnes. vista lateral,

- P.
8 )i 1971



Fig. & -~ Radiografia de las mones,

Fig. % — Radiografia del pie derecho. Fig, 10— Radiogreafia del pie izquierdo.



Figs, 1l v 12 — Fotogralia de s huellas de o
niin de mono derecha o izguierda,

Mano lzquierda Mano Derecha

Fig, 13 — Dermmoglifos de las mnios,

R. C. P, il
M Jome, 1971



Pre lzquierde

Fig. 1 — Dermntoglilos de

Los dermatoglifos de los manos de la madre:
En umbas palmas, ¢ ve el trirradio axial en
posicidn ', ao=encia de figuras hipotenares o
tenares en mano jzquierds, ung presilla radial
en ln region hipotenar derecha v presillas in.
terdigitales en la: regiones I v IV bilateral
mente, con trirradios aceesorios subdigitale
d' en la mane izquierda v ¢ en la derecha.
Las buellas digitales se cararterizan por predo.
minie de presillas cubitales ¥ arcos en amba-
manos, El nimers tolal de erestas digitales o=
de 27, e« decir bajo, Seialemos gque las pre=i-
llas cubitales son pequedios con poras crestas,
En el pie izquierdo hay una presilla dizial en
la region del hallux con dos presillu: proxi-
males en las eegiones I v 111, que en conjunts
forman un torbelline grande con trircadios e
cundarios a” v ', ademis hay un trircadio ab
v otro p. En el pie derecho, en el hallux, exi-te
una presilla distal con trirradios subdigitales
ab, ¢ ¥ o v trirradio g, sin figuras interdizits-
les iver Cuadre 1b.

En amba: mano: sindactilicas de la nida =
puse en evidencia un trircadie axial voya po-
sicidn ex dificil de determinar ya que no e
puede caleolar el angule “aud”, al no exi=tir
irirradios subdigitale-,

Eate trireadio estd en lo confluencia de 2
sistemas de lineas paralelas con ane presilla

230

B.g Deroctr

los pies de la paciente,

en la extremidad distal de la mane izquierda ¥
otra en ln derecha. (Fig=. 11 12 v 13,

En el pie jzquicrdo. <e aprecia un teieeadio
an regién hipotenar distal emtre oiros dos treis
readios, une mis hajo v otro mis alte, un iei
rradio en regidn del hallux, con una presilla
tibial pequedia en dicha regién v otra presilla
tibial en hipotenar distal. Existe wns presilla
en lo que vorresponde a la parte de los dedos
fusionados, En el pie derecho, enconiramo:
un trirradio en regién hipotenar distal von otre
por encima de #1 ¥ una pre:illa tibial grande,
von olrs en lo que corresponde o los dedos,
El pie derecho tiene dos triccadios v ol fequiee
do 1 (Fig. 14},

COMENTARIOS

En ¢l rindrome de A pert, son muy im-
portantes ¢ interesantes las alteracione-
radioligicas. tanto del erineo como de
las extremidades. Han sido deseritas eon
detalle por Dunnt A nivel del erdnco.
vs caracteristica la tarricefalia con alar-
gamiento en sentido vertical del calva-
rio. estando el oecipucio aplanado v la
region frontal prominente,

R. C. P,
Mave-dumis. 1971



CUADRO 1
DERMATOGLIFOS DEL PADHEE Y DE LA MADRDRE DE LA PACIEXNTE

PATRONES IMGITALES

Tzquierdn Derecha MNiamero de crestas
TR 5 4 3 2 1 S 3 1 3 (FT'R 1}er. Total
il AL A A A U A a U 1 ] 15 2]
Madre U U A A A AL B U FE i 21 27

PFATRONES PALMARES

Angule aid Hipotenar  Tenar Imterdigital Plicgues de
Lare lay. Der. lzqg. Der. lzq. Der leq. IYer, Flexion
"ailre Mm 1 39 1 0 0 o o LI 1. In Normales
LIV L1V
i’
Malre a3l 1 47° 1 n oL noaO 1. 111 L1t Normales
1. IV LIV
ol 0

PATRONES PLANTARES

Hallux Imterdigital Trirradin
1 I Iv "

Cu=n [z, Der. legp.  Drer. Izg.  Der, fegg.  Drer. Tz, Der.
Malre [ " L 0 0 0 N 0 I
Madre L? L? L" 0 L o [ [ P I

\: arre. LY: hocle provimal.

L= 'lh‘h“lq o bcle culbtal, L':  leele rilsial.

L: lwele. d':  irirradio accesoeio sulidigital,

0:  campo abicrto. no figuras, et trirradio accesorin sobedigital,

L Bucle distal, L precilla radial,

R C. P 31
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Hay sinostosis de la sutura coronaria.
presencia de huesos wormianos, lordosis
hacilar v silla turca profunda, Puede
haber o no aumento de las impresiones
digitiformes con elevacion de la presion
intracraneana v atrofia dptiea. Las fo-
sas orbitariaz estdn poco desarrolladas
v oblicnas, los huesos de la cara v los
senos paranasales hipoplisicos, lo que
unido a un maxilar inferior de tamano
normal, nos explica el prognatismo de
estos pacientes. El hipertelorismo es la
consecuencia del aumento de dezarrollo
de las alaz: menore: del czfenoides.

A nivel de los huesos de manos y pies,
#¢ ha producido una fusién y segmenta-
cion anormal de loz dedos (=indactilia),
de grado variable. Dunn' encontra gue
puede haber otraz malformaciones dzeas,
tales como contracturas ¥ anguilosis de
las grandes articulaciones, sinostosis cu-
hitorradial, deformidad del sacro v de
la columna vertebral v diastasis de la
zinfisiz pubiana.

Aproximadamente un 509 de los ca-
sos sufren de trastornoz de la visién que
pueden llegar a la ceguera total’* Al
gunos son retrasados mentales' v otros
no.

Desde ol punte de vista genético, s
estima que la entidad ez bien una en-
fermedad familiar v hereditaria, trans-
mitida por un gen autozémico dominan-
te’ o una afeccidn esporddiea, ligada a
un gen recesive originado por mutacién.
Los estudios citogenéticos son escasos.
Los que se han realizado®**' muestran
que no existen alteraciones cromosdmi-
cas; Genest v cols? seialan en los cario-
tipos de su cazo, un cromosoma No. 1,

ide talla anormalmente grande, subme-
diano, pero llegan a la conelusion de
que se trata de un epifendmeno,

Los dermatoglifos de nuestra pacien-
te son anormales y los resultados estin
de acuerdo con lo que se ha descrito en
la sindactilin:" 1. auwsencia de los tri-
rradios palmares distales subdigitales
por cada dedo que falte, 2. crestas
continuas transversales por encima de
los dedos fusionados, 3. tendencia de
las huellas digitales a ser simples lineas
longitudinales. El caso referido por Wul-
vikill v Smith® de sindrome de Apert,
presentaba una zindactilia menoz nota-
ble que el nuestro. ya que existia sepa-
racion del pulgar. Los hallazgos derma-
toglificos en los pies son también muy
anormales, Llama la atencién la pre-
sencia de varios trirradios en posicién
dificil de precisar por la ausencia de
dedos. Semin los autores” antes mencio-
nados, las anomalias tales como la sin-
dactilia, las displasias radiales, la ectro-
dactilia ¥ la adactilia representan erro-
res en la morfogénesiz que se han pro-
ducido antes del desarrollo de los pa-
trones dermatogliflicos. es decir antes de
la 19 zemana de vida fetal. En los der-
matoglificos de ambos padres, e nota
un nimero alto de arcos v un niimero
ales bhajo. Para dis-

total de crestas d
cutir este hecho, necesitariamos tencr
otros elementos de  juicio tales como
otros dermatoglificos en padres de ni-
fins con sindrome de Apert v también
tener en cuenta el factor racial va que
senalamos el origen haitiano de ambos
progenitores ¥ no tenemos datos de con-
tral normales en dicha poblacidn.

SUMMARY

Borbolla Vacher, L., et al. Apert’s svadrome Cacrocephalosindaciviv). Presentation of a coase
with eitogenetic and dermuthogliphic stwdy, Bev, Cob, Ped. 43: 3. 1971,

One case of acrocephalo-syvndactyly in a girl, aged cighteen months, is reported, The syndac
tvly was complete in both hand: and feet and the malformmion of skoall and facial bones
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tvpical. A evtogenctic study wo: made and zhe was found to be chromatin pozitive and to
have a normal 46, XX karvotype. Dermatoglyphics of the hands and feet were abnormal and
similar to those seen in others forms of hyllsﬂﬂyl?. Dermaglyphics were also made in both
parent= of haitian origin.

RESUME

Rorhiolla Vacher, L. et al. Svadrome d"Apere Cacrocephalosyndaceylie. Presentation offun cas
arvee Pétnde evtogenétique of dermatoglyphique, Rev, Cub. Ped. 43: 3, 1971,

Nous prézentons un cas d'acrocéphalo-syndactylic ou syndrome CApert chez une flleue de
race noire, igée de 18 moiz. La syndactylic cst wotale et la dysmorphie craneo-faciale typique,
L'étunde eytogenétique a montre quielle était chromatine positive =t avait un complément
chiromozomigue de 46 XX, Les dermatoglvphes des mains ot des pieds sonmt anormaox et
ressemblent a4 ceux que 'on observe dans davtres variétés de syondactylic, Nons avons anssi
realise une étude dermatoglyphique chez le pére et lo mére de Uenfant qui sont d'erigine
haitienne.

PESIME

Fopdonea Bauep Jl., ¥ zp. CHEHupoM Ameprs /axpouelanociHIAKTRRA/ .
HPE,HJIOKEHHE OIHOTO Cciydad ¢ LETOreHeTINeCcH K N H JepDisaToT T aecHKIm
AIyUeHACM . Rev.Cub.Ped.43:3,1971,

ilorasupaen OmHO ciySsil axpouefaloCHHIAKTANGI HAH o M anepra ¥
omHoOTo I8 Mejaller DNeBOYURE SEepHoll pasy . CERIAKTRMHA odilee Ha

Beex 4 KoHeuHocTHell Ha KpasdeO/EOEBHEe TMOMTUHME OCHOEHeHHMe . lETOoTe

HeTHUeCKOS TIYUeHEe NOKAZANO Y9T0 ABNAGTECH K
MEET HODMATHINM XKDOMOCOMGIDM XOMIOHeHTOM ,45,XX .

MATAHONOSHTHEANM A H
NepasaTor it pe—

GEHKM HA DYHAX I HOTAX HODMATHHE M MOXOXEe Ha TeX ONHCHBAMIMXECHA HA
IpyTHe BHIN CHHIAXTIUDN . Enfo cOenaHo Tak=e pmepvatoramdiueckzl may
ueHpe Ha OGeHX pofMTenell TARTAHCHOTO NPOAZXORLEHAT .
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